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Nos palises industrializados existe o rastreio neo-
natal sistematico que permite identificar preco-
cemente os doentes com patologias metabolicas
gue provocam grande morbilidade e mortalidade
se nao forem tratadas atempadamente.

Em Portugal, o Programa Nacional de Diagnos-
tico Precoce, que integra este rastreio metabo-
lico, teve inicio em 1979 com a Fenilcetonuria
(PKU). Desde essa altura, todos 0s recém-nas-
cidos sao objeto de um rastreio universal, o
que permitiu a detecdo de 2.065 casos posi-
tivos, 7563 casos de Doencas Hereditarias do
Metabolismo (345 das quais PKU), 1.269 casos
de Hipotiroidismo Congénito e 43 casos de Fi-
brose Quistica.

Este Programa de Saude Publica tem uma taxa
de cobertura de cerca de 100% dos recém-
nascidos e tem contado com o apoio dos pro-
fissionais de saude dos Cuidados de Saude
Primarios e dos Hospitais publicos e privados
do nosso pais.
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Deixamos aqui um agradecimento a todos 0s
intervenientes deste Programa, desde os profis-
sionais dos Centros onde se efetuam as colhei-
tas até aos dos Centros de Tratamento, que de
uma forma incondicional e com total disponibili-
dade tém colaborado e acarinhado este Progra-
ma Nacional.

A Comissao Executiva do PNDP

Laura Vilarinho
Paula Garcia

Paulo Pinho e Costa
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2.1 Desenvolvimento do Programa

O Programa Nacional de Diagnostico Precoce
(PNDP) é um programa de saude publica que
teve 0 seu comeco em 1979, por iniciativa do
Instituto de Genética Médica Dr. Jacinto de Ma-
galhdes, com o rastreio da Fenilcetonuria e pos-
teriormente, em 1981, com o do Hipotiroidismo
Congeénito

Em 2004, realizou-se o0 estudo-piloto para am-
pliacdo do painel das doencas rastreadas do
PNDP que foi implementado em 2006 a nivel
nacional, sendo em 2008 ja rastreadas sistema-
ticamente a nivel nacional 25 patologias.

De acordo com as orientagdes eeuropeias, 0
estudo-piloto do rastreio neonatal da Fibrose
Quistica (FQ) foi reiniciado nos finais de 2013
com uma estratégia diferente da ensaiada an-
teriormente e foi concluido em 2016. Desde
2017 que foi proposta a integragédo da FQ a ni-
vel nacional no painel das doencas rastreadas.

= (1)
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Os Despachos n.°® 3653/2016 e 6669/2017 de-
signam os Centros de Referéncia Nacional de
Tratamento das Doencas Hereditarias do Meta-
bolismo e da Fibrose Quistica (Anexos 1 e 2),

para onde serdo orientados 0s casos positivos.

Desde 2015, funciona o rastreio neonatal alarga-
do e da Drepanocitose por solicitagdo de Cen-
tros Clinicos para os paises africanos, Angola e
Mogambique.
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2.2 Orgaos de Coordenacdo

Os Orgédos de Coordenacdo do PNDP foram
sendo objeto de véarios despachos ao longo do
tempo. O Despacho n.° 7562/2010 (Anexo 3) esta-
belece o regulamento do programa e os Orgaos
de Coordenacao do PNDP, compostos pelo Pre-
sidente (por ineréncia, o Presidente do Conselho

@ Programa Nacional de _Relatério 2017
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Diretivo do INSA), uma Comissao Executiva e
uma Comissao Técnica Nacional. O Despacho
n.° 4502/2012 (Anexo 4), atualizado pelo Despa-
cho n.° 7352/2015 (Anexo 5) nomeiam os Orgao
de Coordenacao (Tabela 1).

Tabela 1 - Composicao dos Orgaos do PNDP em 2017.

Presidente

Comisséao Técnica Nacional

Comissao Executiva

Fernando de Almeida, MD

Alberto Caldas Afonso, MD, PhD
Henrique de Barros, MD, PhD
Joao Videira Amaral, MD, PhD
Maria do Céu Machado, MD, PhD
Rosa Arménia Campos, MD

Rui Vaz Oso6rio, MD

Laura Vilarinho, PhD
Luisa Diogo, MD, PhD
Paulo Pinho e Costa, MD, PhD

A Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética (URN) é o braco laboratorial do PNDP. Funciona no Centro de

Saude Publica Doutor Gongalves Ferreira do INSA, no Porto e esta integrada no Departamento de Genética Humana do

Instituto Nacional Doutor Ricardo Jorge. E composta pelo Laboratério Nacional de Rastreios, o Laboratério de Genética

Bioquimica e o Laboratério de Genética Molecular.

Nesta Unidade, para além do rastreio neonatal de cerca de 350 recém-nascidos/dia efetua-se a confirmacao

bioquimica/enzimatica e molecular das patologias rastreadas nos casos identificados. Para além disso, realiza-se

também o diagnostico de cerca de 500 Doencas Hereditarias do Metabolismo a nivel nacional.

A Unidade de Investigagao e Desenvolvimento (I&D) do Departamento de Genética Humana, que funciona neste Centro

no Porto, apoia e desenvolve projetos no ambito das Doengas Hereditarias do Metabolismo/Doencas Raras.
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2.3 Painel das doencas rastreadas em 2017

As doencgas sistematicamente rastreadas constituem um painel de 25 patologias: o Hipotiroidismo

Congeénito e as 24 Doencas Hereditarias do Metabolismo. O rastreio da Fibrose Quistica encontra-

se em fase de implementacgao (Tabela 2).

Tabela 2 - Painel das doengas integradas no PNDP.

|. Hipotiroidismo Congénito

II. Doencas Hereditarias do Metabolismo

Aminoacidopatias

Doengas do Ciclo da Ureia

Acidurias Organicas

Doencas da p-Oxidacdo Mitocondrial

dos Acidos Gordos

Il. Fibrose Quistica (em implementag&o)

Fenilcetonuria / Hiperfenilalaninemias
Tirosinemia tipo |

Tirosinemia tipo I/l

Leucinose (MSUD)

Homocistinuria classica

Hipermetioninemia (déf. MATI/III)

Citrulinemia tipo |
Aciduria Arginino-succinica

Hiperargininemia

Aciduria Propiénica (PA)

Aciduria Metilmalonica (déf. em metilmalonil CoA mutase/cobalaminas)
Aciduria Isovalérica (IVA)

Aciduria 3-Hidroxi-3-Metilglutarica (3-HMG)

Aciduria Glutérica tipo | (GA 1)

3-Metilcrotonilglicinuria (déf. 3-MCC)/défice multiplo das carboxilases

Aciduria Malénica

Défice da desidrogenase de 3-hidroxi-acil CoA de cadeia curta (SCHAD)

Défice da desidrogenase dos acidos gordos de cadeia média (MCAD)

Défice da desidrogenase de 3-hidroxi-acil CoA de cadeia longa (LCHAD/TFP)

Défice da desidrogenase dos acidos gordos de cadeia muito longa (VLCAD)

Défice da carnitina-palmitoil transferase | (CPT )

Défice da carnitina-palmitoil transferase Il (CPT Il / CACT)

Défice multiplo das desidrogenases dos acidos gordos (MADD / Aciduria glutarica tipo Il)

Défice primario em carnitina (CUD)




2.4 Processo de acreditagao de ensaios

O Instituto Portugués da Acreditagéao (IPAC) é a
entidade portuguesa que reconhece formalmente
a competéncia técnica na realizagao dos testes
genéticos, acreditacdo que é reconhecida inter-
nacionalmente. A URN ¢ auditada segundo a nor-
ma de acreditagcao para laboratérios clinicos, NP
EN ISO 15189. A primeira auditoria de 2017 foi
externa e efetuada pelo IPAC e realizou-se no dia
20 de abril e a segunda foi interna e realizou-se
no dia 7 de novembro.

Esta acreditacdo é o reconhecimento da compe-
téncia técnica do Instituto para realizar os testes
genéticos agora acreditados (Anexo Técnico de
Acreditacdo n.° E0015_2).

Os ensaios qualitativos e quantitativos prati-
cados na Unidade (URN) foram também obje-
to de avaliacao externa da qualidade por outras
instituicbes reconhecidas internacionalmente
(Tabela 3).
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2.5 Novos testes

Este ano deu-se continuidade a implementa-
cdo dos marcadores de segundo nivel (279
tier tests) aplicados ao rastreio neonatal de
doencas metabdlicas, definidos no ambito do
projeto “Atualizacao tecnolégica do Programa
Nacional do Diagnéstico Precoce”, financiado
pelo ON.2 - Novo Norte (QREN). Procedeu-se
a implementacéo da técnica de HPLC-MS/MS
para doseamento de &cido metilmaldnico e de
4cido orético, no sangue do rastreio neonatal.
O acido metilmalonico destina-se a diferenciar
a Aciduria Metilmaldnica da Aciduria Propionica
e 0 acido orotico para complementar o estudo
diferencial das Doencas do Ciclo da Ureia.

2.6 Parcerias internacionais

Durante este ano, a Unidade de Rastreio Neona-
tal manteve as colaboragdes internacionais no
ambito da I&D (Tabela 4).

Tabela 3 - Instituicdes Internacionais de Avaliag@o Externa da Qualidade.

Newborn Screening Quality Assurance Program - Proficiency
testing

Newborn Screening Quality Assurance Program - Control
Quality

NEQAS - National External Quality Assessment Scheme

Italian Quality Control Program for Neonatal Screening for
Hyperphenylalaninemias

Center for Disease Control and Prevention - CDC

Center for Disease Control and Prevention - CDC

The United Kingdom National External Quality Assessment
Scheme - UK NEQAS.

[talian Society for the Study of Inherited Metabolic Diseases
and Newborn Screening
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Tabela 4 - Colaboragdes internacionais no ambito da 1&D e nos Programas de Controlo de Qualidade, 2017.

Tipo de rede Designacao

The Region 4 Stork (R4S)
Collaborative Project

International project
MS/MS data NBS

Laboratory Quality Improvement
of Newborn Screening

NORT=2020

Doengas rARas”,

2.7 Atividade de divulgacao cientifica

No ambito do PNDP foram efetuadas palestras
de esclarecimento sobre o rastreio neonatal des-
tinadas a enfermeiros, professores e alunos do
ensino secundario. Foram ainda realizadas visi-
tas de estudo de alunos do ensino secundario e
de alunos do programa “Ciéncia Viva” a Unidade
de Rastreio Neonatal.

Na sequéncia da divulgagao do PNDP tiveram lu-
gar as acdes de formagao “Um Dia com o Diag-
nostico Precoce” nos dias 19 de abril (152 edi¢ao)
e 21 de novembro (162 edi¢éo) (Anexo 6). Estas
acOes de formacéo realizam-se com regularida-
de e dirigem-se prioritariamente a profissionais
de saude envolvidos no PNDP. Tém por obje-
tivo reforgar o conhecimento técnico-cientifico
que suporta o rastreio, sendo abordadas especi-
ficamente questdes de interesse préatico para os
prestadores de cuidados de saude, sem descu-
rar a dimensao ética, juridica e social que lhe séo
inerentes. Nestas acdes foram abordados temas
como a colheita de sangue, a conservagao e en-
vio das fichas “Guthrie cards”, a organizacao do
PNDP, as patologias atualmente rastreadas, crité-
rios de selecéo entre outros assuntos.

“DESVENDAR - DEScobrir, VENcer as

. : Ano de
Entidade promotora/organizadora i
Mayo Clinic, Minnesota, USA, - Region4 Genetics 2007
collaborative project www.region4genetics.org
Programa Operacional NORTE2020 2016

(NORTE-46-2015-03)

O sucesso destas agoes de formagao, que ja vao
na sua 162 edigao, fica patente no elevado nu-
mero de inscritos, que superou as trés dezenas,
vindos de varios pontos do Pais. O PNDP conti-
nuara a organizar este tipo de acdes de forma-
cao de forma a maximizar a colaboragéo com 0s
diferentes servicos intervenientes no Programa,
contribuindo assim para aumentar a eficiéncia do
mesmo.

A divulgagao do Programa, vulgo “teste do pe-
zinho” dirigida aos pais dos recém-nascidos foi
efetuada nos locais de saude onde funciona a
consulta de vigilancia da gravidez e/ ou se pro-
cessam as respetivas colheitas aos recém-nas-
cidos (Centros de Saude, Unidades de Saude
Familiares, Hospitais publicos e privados) atra-
vés da distribuigao de panfletos informativos do
PNDP (Anexo 7) e da FQ (Anexo 8). Com o intui-
to de informar os pais sobre a possibilidade de
consultar o resultado no website do Programa
www.diagnosticoprecoce.pt foram ainda dis-
tribuidos cartazes (Anexo 9) que os incentivam
a verificar a recegéo da ficha de rastreio no La-
boratério e o resultado do respetivo teste.
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2.8 Colaboragado com associagdes de
doentes

O Programa tem dado a sua contribuigao técnico
-cientifica as diversas associacdes cientificas
sempre que solicitado:

® Associagdo Portuguesa de Fenilcetonuria e
outras Doencas Hereditarias do Metabolismo

Proteico (APOFEN)  www.apofen.pt

E uma Instituicao Particular de Solidariedade
Social (IPSS), de utilidade publica, e, como tal,
uma organizagao sem fins lucrativos, em que a
missdo é estritamente social.

A APOFEN congrega doentes com doengas he-
reditarias do metabolismo das proteinas (sendo
a grande maioria identificados através do ras-

treio neonatal), familiares e amigos.

apofen

Assaciacsio Portuguesa
de Fenilcetondria
& cutras doengas melabdicas

Presidente da Dire¢éo - Elisabete Almeida

= Associagdo Nacional de Fibrose Quistica

(ANFQ)  http://www.anfq.pt

A ANFQ é uma IPSS criada em 1996 com o ob-
jetivo de apoiar 0s pacientes e suas familias, as-
sim como promover a divulgacao dos sintomas

e cuidados associados a Fibrose Quistica (FQ).

O guia informativo para pais desta Associacao
¢ utilizado pelo PNDP para divulgagéo da pato-
logia.

AN

Associagdo Nacional
de Fibrose Quistica

Presidente da Direcéo — Fernando Coelho Rosa

®

Diagndstico Precoce

= Associagdo Portuguesa de Fibrose Quistica

(APFQ)  www.apfq.pt

A Associacéo Portuguesa de Fibrose Quistica é
uma IPSS que tem por objetivos implementar to-
das as acgoes relacionadas com o aspeto médi-
co e paramédico e social da Fibrose Quistica.

D1
S
Presidente da Diregao — Manuel Herculano Castro Rocha

= Associacdo Nacional de Tuberculose e Doen-
cas Respiratorias (ANTDR)

www.facebook.com/pg/respirarpontoantdr

A ANFQ é uma IPSS criada em 1996 com o ob-
jetivo de apoiar os pacientes e suas familias, as-
sim como promover a divulgacdo dos sintomas
e cuidados associado.

antdr T

Associagao Nacional
da Tuberculose e
Doencas Respiratorias

Presidente da Direcdo - Maria da Conceicdo Gomes
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Centros de Referéncia/
Centros de Tratamento
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Os Centros de Referéncia nacionais para o trata-
mento de Doencas Hereditarias do Metabolismo
e para a Fibrose Quistica foram definidos nos
Despachos n.°® 3653/2016 e 6669/2017 respeti-
vamente, dos quais fazem parte:

= Centro Hospitalar Sao Joéo, E. P. E.
(Hospital de Sao Joao)

= Centro Hospitalar e Universitario do Porto,
E. P. E. (Centro Materno Infantil do Norte)

= Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, E.P.E. (Hospital Pediatrico de
Coimbra)

= Centro Hospitalar de Lisboa Norte, E. P. E.
(Hospital de Santa Maria)

= Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.
(Hospital Dona Estefania)

Os casos positivos ou duvidosos sao encami-
nhados para os Centros de Tratamento, onde
sao confirmados e orientados por equipas mul-

tidisciplinares de profissionais de saude.

3.1 Reuniao anual

A reuni@o anual da Comissao Executiva do PNDP
com os Centros de Referéncia/ Tratamento reali-
zou-se no Instituto Nacional de Saude Doutor Ri-
cardo Jorge, em Lisboa, no dia 20 de marco de

2018, apds convocatoria do Presidente do PNDP.

Nesta reunido de trabalho foi abordado o numero
de recém-nascidos estudados durante o ano
de 2017 (86.180) e o numero de casos diagnosti-
cados (91). Comparativamente ao ano anterior,
foram rastreados menos 1.397 recém-nascidos e
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no total diagnosticados mais 7 casos (91 versus
84). Foram discutidos ainda varios assuntos rela-
cionados com as patologias rastreadas.

Foi comunicada a alteracdo da composicao da
Comissdo Executiva do PNDP. Procede-se a
substituicéao, a seu pedido da Prof.2 Luisa Dio-
go pela Dra. Paula Garcia do mesmo Centro de
Tratamento.

O periodo da manha foi dedicado ao Hipotiroidis-
mo Congénito e o da tarde as Doencas Heredita-
rias do Metabolismo.

| - Hipotiroidismo Congénito

Foram apreciados e discutidos 0s 45 casos ras-
treados de Hipotiroidismo Congénito, assim
como as formas sindrémicas (1 sindroma de Tur-
ner e 2 de Trissomia 21). Para além de elemen-
tos da Comissao Executiva, estiveram presentes
nesta reunido o0s seguintes especialistas de En-
docrinologia Pediatrica dos respetivos Centros
de Tratamento:

Dra. Carla Costa — Centro Hospitalar Sao Joéo

Dra. Rosa Arménia Campos - Centro Hospita-
lar de Vila Nova de Gaia/Espinho

Dra. Alice Mirante — Centro Hospitalar e Univer-
sitério de Coimbra

Dra. Lurdes Sampaio e Dra. Brigida Robalo -
Centro Hospitalar Lisboa Norte

Dra. Luisa Rodrigues — Centro Hospitalar de
Ponta Delgada

21
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Il - Doencas Hereditarias do Metabolismo

Na parte da tarde, realizou-se a reuniao relativa
ao rastreio Metabdlico do PNDP.

Estiveram presentes os seguintes especialistas
em Doencas Metabdlicas, dos Centros de Tra-
tamento:

Dra. Anabela Bandeira - Centro Hospitalar e
Universitario do Porto

Dra. Teresa Campos - Centro Hospitalar Sao
Jodo

Dra. Paula Garcia - Centro Hospitalar Univer-
sitario de Coimbra (Hospital Pediatrico de
Coimbra)

Dra. Ana Gaspar — Centro Hospitalar Lisboa
Norte (Hospital Santa Maria)

Dra. Helena Santos — Centro Hospitalar de Vila
Nova de Gaia/Espinho

Dra. Ana Cristina Ferreira — Centro Hospitalar
Lisboa Central - Hospital Dona Estefania

Dra. Luisa Rodrigues — Centro Hospitalar de
Ponta Delgada

Atendendo a complexidade e diversidade das
Doencas Hereditarias do Metabolismo foram
analisados o0s resultados dos estudos biogquimi-
cos e moleculares efetuados no &mbito da con-
firmacéo diagnéstica dos 91 doentes detetados.
Os Centros de Tratamento apresentaram os as-
petos clinicos dos respetivos doentes. Foram
revistos os 14 casos de RN falsos positivos, in-
cluindo 6 casos de causa materna.

Ficou acordado de que ndo se solicitariam
amostras diretamente as méaes quando a alte-
racao ao rastreio do recém-nascido sugeria pa-
tologia materna, mas tal seria feito através dos
Centros de Tratamento/Referéncia.
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3.2 Gestao do sector de distribuicdo de
produtos dietéticos hipoproteicos

A consulta de Nutricdo do Centro Hospitalar e
Universitario do Porto continua a ser responsavel
pela gestdo, a nivel nacional, do sector de dis-
tribuicdo de produtos dietéticos hipoproteicos,
comparticipados pelo Ministério da Saude, para
todas as DHM que deles necessitem, conforme
0 Despacho n.° 14319/2005, de 29 de junho.

Ao abrigo do regime legal constante dos Despa-
cho n.%® 256822/2005 e 4326/2008, os produtos
dietéticos hipoproteicos sao totalmente com-
participados, quando prescritos pelos Centros
de Referéncia/Tratamento das Doengas Here-
ditarias do Metabolismo constantes da lista dos
mesmos (www.diagnosticoprecoce.pt). A larga
maioria dos casos beneficiados sdo provenien-
tes do PNDP.
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4.1 Rastreio neonatal

Na Unidade de Rastreio Neonatal foram estudados
86.180 recém-nascidos, com a distribuicao tempo-
ral e distrital apresentada na Tabela 5.

No ambito do rastreio neonatal foram ainda efe-
tuados mais 483 estudos a bebés nascidos no
estrangeiro, nomeadamente Angola e Mogambi-
que, que foram contratualizados com Centros
Médicos desses paises. Muitos daqueles estu-
dos incluiram o rastreio de Anemia das Células
Falciformes, devido a alta incidéncia desta do-
enga nessas regioes.

Programa Nacional de _Relatério 2017
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Lisboa, Porto, Setubal e Braga foram os distritos
com maior natalidade. A tendéncia verificada em
2016 de aumento da taxa de natalidade ndo se
verificou este ano, tendo havido menos 1.397
recém-nascidos rastreados. Apenas em Bragan-
ca, Castelo Branco, Faro, Portalegre e na Madei-
ra se verificou aumento absoluto do numero de
nascimentos. Braganca, Guarda e Portalegre
s&o os distritos com menor numero de nascimen-
tos. Em média registaram-se 7.182 nascimentos
por més. Como vem sendo habito, o nimero de
recém-nascidos rastreados no segundo semes-
tre foi superior em 2.061 ao semestre anterior
(41.689 versus 44.491) (Figura 1).

Tabela 5 - Distribuicao dos recém-nascidos estudados por distrito e por més em 2017.

Distrito Jan Fev Mar Abr Mai
Aveiro 386 308 362 319 394
Beja 94 79 96 68 82
Braga 539 469 516 462 589
Braganga 50 35 61 44 58
Castelo Branco 75 75 78 79 93
Coimbra 320 266 330 260 343
Evora 121 87 110 92 78
Faro 370 294 372 311 347
Guarda 56 51 77 48 59
Leiria 248 237 310 199 279
Lisboa 1966 1776 2208 1868 2352
Portalegre 51 50 53 53 57
Porto 1298 1126 1430 1182 1353
R. A. Madeira 160 137 174 133 163
R. A. Acores 177 148 183 143 181
Santaréem 221 177 218 188 219
Setubal 537 458 586 477 571
Viana do Castelo | 120 89 125 76 112
Vila Real 73 89 92 75 87
Viseu 202 1562 187 147 185

Total | 7064 6103 7568 6224 7602

Jun

367
82
559
50
97
303
105
322
49
281
2070
68
1310
171
179
193
528
103
105
186
7128

Jul Ago Set Out Nov Dez  Total
347 379 367 395 427 358 4409
74 88 84 102 89 87 1025
551 576 565 599 580 517 6512
65 68 55 62 58 49 655
78 107 82 84 103 92 1043
334 317 292 315 302 329 3711
91 115 98 101 111 73 1182
325 391 360 410 393 310 4205
51 66 61 66 66 52 702
239 284 272 285 279 238 3151
2093 2240 2047 2250 2438 1992 25300
56 56 50 65 39 45 643
1367 1346 1335 1449 1409 1267 15872
138 155 159 183 176 185 1934
180 208 210 215 155 166 2145
190 251 239 234 248 190 2568
529 614 584 574 565 51 6534
105 151 128 140 131 98 1378
84 79 89 86 125 85 1069
185 167 171 203 198 169 2142
7082 7658 7238 7818 7892 6803 86180
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Jul  Ago Set Out Nov Dez

Figura 1 - Distribuicao dos recém-nascidos ao longo dos meses no ano de 2017.

A taxa de cobertura nacional mantem-se nos
100%, o que constitui um excelente indicador de
aceitacdo da populacdo a este programa nacio-
nal de saude publica, como se pode visualizar na
Figura 2. Segundo os dados do Instituto Nacional
de Estatistica (INE), em 2016 nasceram 86.152
bebés. A ligeira diferenca verificada entre o nu-
mero de bebés rastreados e 0s registados pelo

2017
2016
2015
2014
2013
2012
2011
2010
2009
2008
2007
2006

INE é expetavel e deve-se, em parte, a fatores
como a altura da colheita que nao é coincidente
com o nascimento. No final de cada ano aconte-
ce um desfasamento porque a nossa estatistica
contempla bebés estudados até ao final de cada
ano civil. Os bebés nascidos nos ultimos dias do
ano sdo rastreados no inicio do més de janeiro
do ano seguinte.

L RN estudados

29 Nascimentos

I I I I
0 20000 40000 60000

80000 100000 120000

Figura 2 - Numero de recém-nascidos estudados versus ano, desde 2006.
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Este ano, foram recebidas mais 2.824 amos-
tras que dizem respeito as segundas amos-
tras solicitadas pelos motivos apresentados na
Tabela 6. Nesta tabela podemos observar que
a maioria destas amostras (61%) se deve a pre-
maturidade dos recém-nascidos estudados. O
protocolo aprovado em 2014 para rastreio do
Hipotiroidismo Congénito nos grandes prema-
turos (idade gestacional <30 semanas e/ou um
peso <1.500 gr) contempla trés colheitas, para
evitar falsos negativos neste rastreio, pela ima-
turidade no seu eixo hipotadlamo-hipofisario.
Deste modo, inclui uma primeira colheita como
habitualmente entre 0 3° e 0 6° dia de vida, uma
segunda colheita ap6és 2 semanas e uma ter-
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ceira colheita as 4 semanas, para avaliagéo da
TSH. Durante o primeiro més de vida o metabo-
lismo do bebé pode apresentar ligeiras altera-
cOes dependendo da sua idade gestacional.

As amostras inadequadas englobam aquelas em
que 0 sangue é insuficiente para anélise ou em
que algo aconteceu com o acondicionamento
ou com o transporte até a sua rececdo no Insti-
tuto. As restantes repeticdes foram solicitadas
aos recém-nascidos cujos biomarcadores das
doencas rastreadas apresentaram valores ligei-
ramente alterados e foi necesséario uma segunda

amostra para esclarecer o valor inicial.

Tabela 6 — Total de testes de rastreio e de repetigdes realizados em 2017.

Motivos das repeticdoes

Total de testes Total de
Alteragdo dos marcadores Alteragdo do marcador  Alteracdo dos Devido ao t
de rastreio Amostras e el B amostras
inadequadas (Doencas Hereditarias do (Hipotiroidismo marcadores protocolo da analisadas
Metabolismo) Congénito) (FQ) Prematuridade
86.180 658 99 109 243 1.715 89.004
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4.2 Hipotiroidismo Congénito (HC)

Na Figura 3 encontra-se representado o algori-
tmo atualmente utilizado no rastreio do Hipotiroi-
dismo Congénito. Tal como podemos observar
na Tabela 7, esta estratégia tem-nos permitido
identificar as formas moderadas desta doenca.

O rastreio é executado utilizando a TSH como
marcador primario. Para casos com valores
superiores ao cut-off de 10mU/L realiza-se
um second-tier test determinando a T4 total
(tiroxina). Nos casos em que o resultado se en-
contra entre 20 e 40 mU/L a repetigao revelara
um valor normal ou um valor que remetera para
o Centro de Tratamento.
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Este ano foram identificados 45 casos de Hipo-
tiroidismo Congénito. Na Tabela 7 é apresenta-
da a distribuicdo por distrito/regiao, Centro de
Tratamento assim como os valores de TSH e T4
total dos positivos ao rastreio.

Este ano, aincidéncia encontrada para esta pa-
tologia foi de 1:1.832

Os casos positivos ao rastreio foram enviados
para 0 Centro de Tratamento mais proximo da
area de residéncia, embora seja dada aos pais
a possibilidade de serem acompanhados num
Centro da sua preferéncia. A comunicacéo dos
resultados aos Centros de Tratamento ocorreu
em média aos 11 dias de vida do bebé.

TSH 3°-6° dia
<10 10 - 20 20 - 40 > 40
mUl/L mUI/L mUl/L mUl/L
T4
> 8,5 < 8,5
ug/dL pg/dL
Pedido nova Centro de
Normal amostra p/ TSH tratamento
<10 > 10

muU/IL

mU/IL

Figura 3 — Algoritmo utilizado no rastreio neonatal do Hipotiroidismo Congénito.



Caso/
Género

1/M
2 /F
3/M
4/M
5 /F
6 /F
7/F
8 /M
9 /F
10 /M
11 /M
12 /F
13 /F
14 /F
15 /F
16 /F
17 /F
18 /F
19 /M
20 /F
21 /M
22 /M
23/M
24/F
25/M
26/M
27/F
28/F
29/M
30/F
31/M
32/F
33/F
34/F
35/M
36/M
37/M
38/F
39/M
40/F
41/M
42/M
43/M
44/F
45/F

Distrito/

Regiédo
Lisboa
Lisboa
Figueira da Foz
Setubal
Porto
Lisboa
Portiméo
Leiria
Coimbra
Lisboa
Lisboa
Lisboa
Braga
Porto
Porto
Lisboa
Leiria
Lisboa
Lisboa
Aveiro
Lisboa
Porto
Lisboa
Braga
Lisboa
Setubal
Viana do Castelo
Aveiro
Madeira
Leiria
Coimbra
Aveiro
Faro
Leiria
Setubal
Porto
Porto
Lisboa
Braganga
Lisboa
Beja
Lisboa
Braga
Beja
Lisboa

Centro de Tratamento

Hospital da Luz

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Sao Jodo

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Maternidade Dr. Alfredo da Costa
Centro Hospitalar Lisboa Central - HDE
Centro Hospitalar Sédo Joao

Centro Hospitalar Gaia/Espinho

Centro Hospitalar Gaia/Espinho

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Porto

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Sdo Jodo

Centro Hospitalar Gaia/Espinho
Centro Hospitalar Funchal

Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Gaia/Espinho

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar do Porto

Centro Hospitalar do Porto

Hospital Dr. Fernando Fonseca

Centro Hospitalar Sdo Joao

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Sdo Jodo

Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM

TSH
VR*: <10 mU/L

31,7
312,0
19,8-26,4
12,7 -37,7
60,1
16,9-54,5
161,0
7,2-87,7
25,7-35,5
274,0
269,0
61,8
145,0
1,1-3,1-5,5
1,0-16,0-14,0
141,0
553,0
137,0
186,0
228,0
435,0
2,2-1,8-0,7
414,0
294,0
16,4-52,0
20,0-12,0
382,0
42,0
17,4-8,5
267,0
79,4
251,0
11,8-110,0
156,0
175,0
3,0-15,7
0,1-10,7-38,7
309,0
17,1-12,2
174,0
177,0
28,5-48,8
163,0
47,3
145,0

Tabela 7 — Casos de Hipotiroidismo Congénito rastreados em 2017.

T4 total
VR*: 6,5-17,5 pg/dL
8,4
6,1
13,7-5,0
3,9
16,7
14,5-6,3
4,5
4,7-2,6
8,6-5,7
8,1
<1,5
19,8
8,0
10-15,9-10,3
9,2-10,0-11,0
6,0
2,7
4,9
6,0
1,0
7,5
4,2-7,8-3,8
3,6
4,5
9,0-2,2
13,0-11,7
0,9
14,8
7,4-3,6
1,0
3,1
3,4
8,0-2,3
6,0
8,4
15,7-17,3
4,2-13,9-9,5
1,4
9,8-8,0
2,3
6,7
12,3-11,1
2,4
17,2
0,6
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Idade de inicio de tratamento
(dias)
2x
10
2X
2x
9
2x
"
2x
2x
15
16
Em tratamento
15
Grande prematuro
Grande prematuro
7
9
7
13
13
6
Grande prematuro
6
7
2x
2x
12
12
2x
7
10
13
2x
9
1
Grande prematuro
Grande prematuro
9
2x
16
17
2x
10
11
15

* Valor de referéncia da TSH para recém-nascidos de termo; T21 — trissomia 21; 2x - doentes que iniciaram terapéutica sé apés confirmacéo

do diagnéstico uma 22 colheita de sangue; Grandes prematuros — doentes que estdo em avaliagéo pelos Centros de Tratamento
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A maioria dos casos rastreados com suspeita
de HC era da zona sul do pais (cerca de 55%
dos casos). Este ano, a percentagem mais alta
destes doentes é do género feminino (cerca de
583,4% dos casos) ac contrario do que foi regis-
tado no ano transato.

Na altura da comunicacao do resultado, a maio-
ria dos doentes ainda estavam assintomaticos.
Temos no entanto a referir os casos 1 e 12 que
s&o portadores de Trissomia 21, o caso 28 porta-
dor de Tiroidite de Hashimoto (D. autoimune), o
caso 5 de S. de Turner, o caso 11 de S. Cockaine
e caso 20 de displasia.

No Tabela 4 os casos referidos como “grandes
prematuros” sdo bebés com valores modera-
damente elevados ao rastreio. Estes recém-
-nascidos s6 iniciaram tratamento com L-tiroxina,
apds uma segunda e terceira colheitas e depois
da repeticao do doseamento da TSH e da avalia-
cao da T4 total.

Uma vez que alguns recém-nascidos tiveram
uma rapida resposta a terapéutica podemos
estar perante formas transitorias da doenga e
assim, estes casos serdo avaliados durante o

ano seguinte.

Foram registados cinco casos com valores de
TSH elevados ao rastreio mas que normalizaram
apos as primeiras tomas de L-tiroxina.
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4.3 Doencas Hereditarias do
Metabolismo

Este ano foram diagnosticados 39 recém-nasci-
dos com Doencas Hereditaria do Metabolismo,
conforme referido na Tabela 8, sendo 53,8% do
género feminino. Através do rastreio neonatal,
para além destes casos, foram ainda identifica-
dos dois casos maternos de Aciduria 3-Metil-
Crotonil -Glicinuria (défice em 3-metilcrotonil
CoA carboxilase), um de Aciduria Glutarica tipo
| e um outro caso em que a mae também é por-
tadora de deéfice de MCAD assim como o seu
filho (caso 6).

Este ano a incidéncia encontrada para as DHM
rastreadas foi de 1:2.267

A comunicagao de resultados positivos aos Cen-
tros de Tratamento foi efetuada em média aos
9,4 dias de vida dos recém-nascidos e o inicio de
tratamento foi efetuado no dia da referenciacdo

ou eventualmente no dia seguinte.

As quatro hiperfenilalaninemias moderadas re-
feridas na Tabela 8 sdo casos que ao rastreio
e posteriormente na amostra de confirma-
cao revelaram valores de fenilalanina supe-
riores a 150uM, assim como, uma razao de
fenilalanina/tirosina superior a 1,5. Estes bebés
sao enviados aos respetivos Centros de Refe-
réncia para avaliagdo. Se nos controlos perié-
dicos e apds a diversificagdo alimentar com
consequente aumento do aporte proteico se
verificar que os valores de fenilalanina s&o su-
periores a 360 uM (6 mg/dL), estes bebés sao
considerados Fenilcetonuricos e devem iniciar



Caso/
Género
1
2/M
3/F
4/F
5/F
6/F
7/M
8/M
9/M
10/M
11/M
12/M
13/M
14/M

15/M
16/F
17/F
18/M
19/M
20/F
21/F
22/M

23/F
24/M
25/M

26/M
27/M

28/F
29/M

30/F

31/F
32/M
33/F
34/F
35/F
36/F
37/M
38/F
39/F
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Tabela 8 - Casos de Doengas Hereditéarias do Metabolismo identificados no rastreio neonatal.

Patologia

Hiperfenilalanina moderada
Hiperfenilalanina moderada
Défice de LCHAD

Défice de MCAD

Leucinose

Défice de MCAD

Défice de MCAD
Fenilcetondria

Défice de MCAD

Aciduria Argininosuccinica
Défice de MCAD

Défice de MCAD

Aciduria Metilmalénica (MUT-)

Défice Multiplo Acil-CoA Desidrogenase
dos Acidos Gordos

Défice de MCAD

AcidUria Glutarica tipo |
Hiperfenilalanina moderada
Défice de VLCAD

Défice de MCAD
Hiperargininemia

Défice de MCAD

Aciduria Metilmaldnica (défice
Cobalamina -cblIB)

Défice de MCAD
Hiperfenilalanina moderada

Fenilcetondria

Hiperargininemia

Défice Multiplo Acil-CoA Desidrogenase
dos Acidos Gordos

Défice de MCAD

Défice Multiplo Acil-CoA Desidrogenase
dos Acidos Gordos

Défice primario do transportador da
carnitina

Défice de MCAD

Défice Metil-crotonilglicinuria
Défice de MCAD
Fenilcetondria

Défice de MCAD

Citrulinemia tipo |

Défice de LCHAD
Fenilcetonuria

Leucinose

Distrito/
Regiédo
Lisboa
Porto
Lisboa
Lisboa
Beja
Faro
Setubal
Braga
Viseu
Lisboa
Beja
Evora
Beja

Lisboa

Setubal
Porto
Aveiro
Porto
Beja
Aveiro
Beja

Porto

Lisboa
Lisboa

Ponta Delgada

Lisboa

Evora

Aveiro

Porto

Lisboa

Santarém
Leiria
Beja
Porto
Lisboa
Lisboa
Aveiro
Braga

Guarda

Centro de
tratamento
CHLC - HDE
CHSJ - HSJ
CHLN - HSM
CHLN - HSM
CHLN - HSM
CHLC - HDE
CHLN - HSM
CHSJ - HSJ
CHUC - HP
CHLC - HDE
CHLN - HSM
CHLN - HSM
CHLC - HDE
CHLN - HSM

CHLN - HSM
CHP - CMIN
CHGE- HG
CHSJ - HSJ
CHLN - HSM
CHGE - HG
CHLN - HSM
CHP - CMIN

CHLN - HSM
CHLN - HSM

Hospital Divino
Espirito Santo

CHLC - HDE
CHLN - HSM

CHUC - HP
CHSJ- HSJ

CHLN - HSM

CHLC - HDE
CHUC - HP
CHLN - HSM
CHSJ - HSJ
CHLN - HSM
CHLN - HSM
CHP- CMIN
CHSJ - HSJ
CHUC - HP

Inicio de Tratamento

(dias)
2X
2X
2X
12

6

i
16
12

9

15

7

13
12

12

2X

2X

2x
10

10

Seguimento Clinico
ao rastreio/atual
Assintomatico/DPM N
Hipotonia/ADPM severo
Internado/DPM N
Internado/ DPM N
Internado/ DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Internado/ Falecido
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Internado

Internado/Falecido

Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Internado/DPM N
Internado/ADPM

Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N

Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N

Assintomatico/DPM N
Hipotonia/ADPM

Assintomatico/DPM N

Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Assintomatico/DPM N
Internado?/DPM N
Assintomatico/DPM N
Internada/DPM N

CHSJ-HSJ: Centro Hospitalar de S. Joao - Hospital de S. Jodo; CHLN-HSM: Centro Hospitalar Lisboa Norte - Hospital de Sta. Maria;
CHLC-HDE: Centro Hospitalar Lisboa Central - Hospital D. Estefania; CHGE-HG: Centro Hospitalar Gaia/Espinho - Hospital de Gaia;
CHP-CMIN: Centro Hospitalar do Porto — Centro Materno Infantil do Norte
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tratamento com baixo teor em fenilalanina. No
caso 2 foi identificado o gendtipo responsavel
pela hiperfenilalaninemia, no entanto este lacten-
te tem tido uma evolugdo desfavoravel com
atraso de desenvolvimento psicomotor, baixa
acuidade visual e tetraparesia. As formas por
défice do cofator BH4 foram excluidas e encon-
tra-se em investigagéo para esclarecimento do

quadro clinico apresentado.

Em 14 dos 39 casos positivos foi identificado
um défice de MCAD, doenca da B-oxida¢ao mi-
tocondrial dos acidos gordos, sendo 86% dos
casos da zona Sul.

O caso 10 com Aciduria Arginino-Succinica fale-
ceu nos primeiros dias de vida devido a hiper-
amoniemia instalada. O caso 14 com défice em
MADD apresentou macrocranea e faleceu apds
hipoglicemia grave, tal como o seu irmao que
tinha falecido as 36h de vida sem diagnostico,
numa anterior gestaga@o. O caso 22 revelou uma
Aciduria Metilmalonica tipo Cbl B, forma muito
rara e grave de défice em cobalamina. O caso
24 tem um irmdo com a mesma doenca assim

como 0 caso 25 de Ponta Delgada, Acores.

Nos doentes em que a data de inicio de trata-
mento na Tabela 5 esta referida como “2x” sao
aqueles em que o tratamento so foi iniciado
apoés confirmacao do diagnéstico numa segun-
da colheita de sangue.

Durante este ano nao tivemos conhecimento de
nenhum caso falso negativo de Doenga Heredi-
taria do Metabolismo no rastreio neonatal.

===y (D)
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Falsos positivos de causa materna

Identificamos sete casos falsos positivos de
défice em cobalamina devido em dois casos as
maes (indiana e do Bangladesh) serem vegan e
em cinco casos as maes apresentarem anemia
perniciosa por défice de vit B12 e os respetivos
recém-nascidos estarem com aleitamento ma-

terno exclusivo.

Tivemos ainda mais um caso de falso positivo
devido a Doencas Hereditarias do Metabolismo
de causa materna, em que o respetivo bebé
apresentou valores de carnitina muito baixos ao
rastreio. Identificamos um défice do transporta-
dor de carnitina (CUD) na mé&e que apresentava
ha varios anos um cansaco ligeiro e noutra méae
um défice de MCAD que nunca tinha sido inves-
tigado.

Noutro caso foi identificada uma Hiperarginine-
mia que apos ter sido enviada para Centro de
Tratamento constatou-se que a mae era vegan e
tomava suplementos de arginina e o bebé estava

com aleitamento materno exclusivo.

4.4 Estudo-piloto para o rastreio da
Fibrose Quistica

O rastreio neonatal de Fibrose Quistica (FQ) per-
mite, através do diagnostico da doenca nas pri-
meiras semanas de vida, a intervencdo precoce
da equipa multidisciplinar dos diferentes Centros
Especializados. Esta abordagem estéd associa-
da a melhores outcomes clinicos, incluindo me-

lhor estado nutricional, menor afegdo pulmonar,



diminuicao do numero de internamentos e au-

mento da taxa de sobrevivéncia.

No estudo-piloto para a Fibrose Quistica, que
foi iniciado em outubro de 2013, foram estuda-
dos 356.929 recéem-nascidos e identificados 43
doentes, dos quais quatro foram identificados
por suspeita clinica de FQ (ileum meconial).
De acordo com estes resultados, a FQ tem no
nosso pais uma incidéncia de 1:8.300. Da anali-
se dos resultados obtidos no estudo-piloto, re-
sultaram algumas alteragdes no algoritmo inicial
de rastreio da FQ (Figura 4), sendo a mais rele-
vante a utilizagdo de um valor unico de cut-off
para o PAP (Proteina associada a pancreatite),
independentemente do valor de IRT (Tripsina
imunorreativa). O objetivo principal desta altera-
cdo é a diminuicdo do numero de pedidos de
segundas amostras, sem, no entanto, diminuir a

sensibilidade deste rastreio.

O estudo-piloto foi efetuado a partir da amostra
de sangue em papel colhida entre 0 3° e 0 6°
dia de vida do recém-nascido e utilizada para
as 25 patologias que fazem parte do painel
do Programa. Numa primeira fase, abrangeu
0s recém-nascidos de Portugal Continental
e, a partir de marco de 2014, também os das
llhas da Madeira e Agores. No primeiro ano
foram rastreados aproximadamente 80.000
recém-nascidos, conforme previsto no projeto

financiado pela Direcdo-Geral da Saude (DGS).

O estudo-piloto foi realizado segundo o algorit-
mo proposto modificado (Figura 4), utilizando
numa primeira analise, a determinagéo do IRT

e nas amostras com este parametro superior a
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65ng/mL, a determinacdo do PAP foi utilizada
como second tier test.

Os recém-nascidos que apresentaram um valor
de IRT superior a 50ng/mL na amostra de repe-
ticao foram considerados suspeitos de FQ e
foram enviados para os Centros de Tratamento
mais proximos da sua residéncia para avalia-
¢do. Na consulta e ap6s obtengao de consenti-
mento informado escrito para estudo molecular
foi efetuado o estudo da mutacdo mais comum
associada a esta patologia, pelo método ARMS.
Se 0 estudo foi negativo este prosseguiu com a
pesquisa das mutacdes mais comuns do gene
CFTR através do kit Elucigene CF-EU2v1 (50
mutacdes, ARMS) e do kit CF Iberian Panel (12
mutacdes, ARMS) para as mutacdes ibéricas
mais prevalentes.

O IRT foi determinado através do método de
DELFIA
pela PerkinElmer e analisado num equipamento
AutoDELFIA® ¢ para a quantificacdo do PAP foi
utilizado o kit MucoPAP-F - Dynabio (adaptacao
para sistema DELFIA® da PerkinElmer). Nos
Centros de Tratamento, apds uma avaliagao cli-

imunofluorescéncia comercializado

nica, estes recém-nascidos efetuaram a prova
de suor.

Neste ano foram enviados para consulta espe-
cializada de Fibrose Quistica 20 casos com
resultado positivo no rastreio neonatal. Destes,
13 foram falsos positivos e 7 confirmados como
doentes (Tabela 9).
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/v PAP < 1,6 mg/dL  —— Normal

\A PAP > 1,6 mg/dL ——> 2°amostra

Unidade de Rastreio Neonatal

< IRT < 65 mg/dL  — Normal
i
S ©
S
©
© &
25
E IRT > 65 mg/dL
= IRT < 50 mg/dL ~ —» Normal
© &
= €
0 O
o w
E%
© >3
N O
< IRT>50 mg/dL — CT-FQ

» (URN/INSA):
* Estudo genético

Consentimento

informado para o

estudo genético

Figura 4 - Algoritmo utilizado no estudo-piloto da Fibrose Quistica (FQ) em Portugal.

Tabela 9 - Casos enviados para Centro de Tratamento da Fibrose Quistica.

Centro de tratamento

CHLN - HSM
CHLC - HDE
CHSJ - HSJ
CHP-CMIN
CH Funchal

CHUC - HPC

Foi ainda identificado um caso no Hospital
Pediatrico-CHUGC, por suspeita clinica de FQ.

Ao analisar a Tabela 10 verificamos que foram
identificados 7 casos através do rastreio neo-
natal e que foi registado um caso falso negati-
vo de Coimbra, com um quadro de obstrugéo

Casos confirmados

Casos nao confirmados

intestinal devido a ileus meconial que como
esta descrito podem apresentar valores de
IRT normais. Por este motivo, solicitamos que,
sempre que este quadro clinico se verifique
deve ser assinalado no cartdo da colheita para
ser analisado com outro cut-off de IRT.
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Tabela 10 - Casos identificados em 2017 com Fibrose Quistica.

Casos com rastreio neonatal positivo

géa:;g Localidade/Distrito CemrTc;adtzn:iee;?(r)éncia N:<23°5|r?gT/mL N:<1!:<>3Ar?g/dL N:js; lng/mL Gendtipo #
1/M Caldas da Rainha/Lisboa CHLN-HSM 253 >8,8 105 p.F508del /p.G542*
2/M Oeiras/Lisboa CHLN-HSM 113 2,8 133 p.F508del/p.ABB1E
3/M Amarante /Porto CHP-CMIN 116 1,9 61 p.F508del/p.R334W
4/M Mangualde/Coimbra CHUC-HPC 68 4,2 50 p.F508del/p.P5L
5/F Lisboa/Lisboa CHLC-HDE 242 8,8 378 p.F508del p.F508del
6/M Setubal/Setubal CHLC-HDE 98 1,9 134 p.G85E/?
7/M Funchal /Madeira CHF 143 2,8 196 p.F508del/?
Caso com suspeita clinica ]
8/M Coimbra CHUC-HPC 50 (8,2) - p.F508del /C.3453_3454insT

IRT-Tripsina imunorreativa; PAP-Proteina associada a pancreatite

# estudo efetuado ap6s envio do caso para Centro de Tratamento e consentimento informado dos pais

O caso 3 é um bebé que ja tinha feito o diagnos-
tico pré-natal. Nos casos 6 e 7 nao foi possivel
identificar a segunda mutacéo com o0s kits utili-
zados e foi sugerido o estudo completo do gene
CFTR.

Os resultados do estudo-piloto demonstraram
anecessidade de estabelecer um programa de
rastreio neonatal da FQ, a integrar no painel de
rastreio nacional. E fundamental que Portugal
possa acompanhar todas as recomendagdes
internacionais, nomeadamente as da Uniédo Eu-

ropeia na vigilancia desta doenca.

E essencial mencionar que existe o risco de fal-
S0s negativos, pelo que apesar de rastreio nega-
tivo, sempre que haja suspeita clinica de FQ ¢
obrigatério fazer-se a investigagéo diagnostica,
uma vez que nos casos de FQ com ileum meco-
nial o IRT pode apresentar valores normais.

4.5 Apreciagao global

O numero de casos confirmados em 2017, assim
como o0s respetivos Centros de Tratamento
para o qual foram enviados, estdo referidos na
Tabela 11 e a incidéncia na Tabela 12.

Aidade de inicio de tratamento esta diretamen-
te relacionada com a idade na altura da colhei-
ta da amostra de sangue e com a eficiéncia do
rastreio, sendo por isso um indicador muito im-
portante num programa de rastreio neonatal.

Atendendo a que a colheita ¢ efetuada entre 0 3°
e 0 6° dia de vida, podemos verificar que a idade
dos recém-nascidos na altura da colheita cum-
priu na grande maioria dos casos o0 recomenda-
do. Notou-se também um ligeiro decréscimo do
numero de colheitas apds o 7° dia relativamente

ao ano anterior como pode ser observado na

Programa Nacional de _Relatério 2017
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Figura 5. A colheita deve ser idealmente efetua-  bebé, do tipo de parto, do estado de saude de
da ao 3° dia de vida para que o diagnéstico seja  ambos, entre outros. E possivel observar um au-
tao precoce quanto possivel. Este dia nem sem-  mento significativo do nimero de colheitas reali-
pre é facil de cumprir pois depende de diversos  zadas ao 3° dia relativamente ao ano anterior.
fatores nomeadamente da idade gestacional do

Tabela 11 - Distribuig@o global dos casos rastreados por Local de Tratamento.

Local de Tratamento

Doengas N° de casos
Porto Lisboa Coimbra Madeira Acores
Hipotiroidismo Congénito 45 12 25 7 1 0
Doengas Hereditarias do Metabolismo 39 1 23 4 0 1
Fibrose Quistica 7 1 4 1 1 0
Total 91 24 52 12 2 1

Tabela 12 - Incidéncia anual do Hipotiroidismo Congénito, das 24 Doencas
Hereditarias do Metabolismo e da Fibrose Quistica.

Recém-nascidos

S . Doenga N° de casos Incidéncia
86.180 Hipotiroidismo Congénito 45 1:1.915
86.180 Doengas Hereditarias do Metabolismo 39 1:2.209
n=24
86.180 Fibrose Quistica 7+1 1:10.773
%
30,0
L 2014
25,0 L 2015
[ 2016
20,0
2017
15,0
10,0
5,0
0 | | | | | | | | | | |
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Dias

Figura 5 - Idade do recém-nascido na altura da colheita (2014-2017).



Na Figura 6 esta representado o nimero de dias
decorridos entre a colheita e a recegao das fi-
chas no secretariado da Unidade de Rastreio.
Tal como no ano anterior, verificamos que esta a
aumentar o tempo que medeia entre a colheita
e a rececado da amostra no Instituto. Este indica-
dor continua a ser de grande preocupacao uma
vez que depende dos mais variados fatores,
tais como os locais de colheita ndo enviarem as
amostras diariamente ou até mesmo alguns lo-
cais de colheita ndo asseguram o envio deixan-

do 0 mesmo ao cuidado dos pais.

®
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Até 2004 a idade recomendada para a colhei-
ta de sangue era entre 0 4° e 0 7° dia de vida,
com o alargamento do rastreio a outras doen-
cas hereditarias do metabolismo, passou a ser
recomendada a colheita entre 0 3° e 0 6° dia.
Esta alteracdo contribuiu para a melhoria da
média de idade do recem-nascido na altura em
que é comunicado o resultado aos Centros de
Tratamento. Este indicador tem-se mantido es-
tavel, sendo que este ano a média foi de 10,2
dias (Figura 7).

L 2014
20,0
L 2015
9 2016
15,0
% L 2017
10,0
5,0
0.0 \ \ \ \ \ \ \ \ \ \
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Dias
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Figura 6 - Numero de dias decorridos desde a colheita até a rececao no secretariado do Laboratorio (2014-2017).
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Figura 7 - Média da idade do recém-nascido na altura da comunicacéo de resultados positivos (1981-2017).

37



38

4.6 Trabalhos publicados e apresenta-
dos em 2017

Huemer M, Diodato D, Schwahn B, Schiff M,
Bandeira A, Benoist JF, Burlina A, Cerone R,
Couce ML, Garcia-Cazorla A, la Marca G, Pas-
quini E, Vilarinho L, Weisfeld-Adams JD, Kozich
V, Blom H, Baumgartner MR, Dionisi-Vici C
Guidelines for diagnosis and management of
the cobalamin-related remethylation disorders
cblC, cblID, cblE, cblF, cblG, cblJ and MTHFR
deficiency

J Inherit Metab Dis. 2017 Jan;40(1):21-48. doi:
10.1007/s10545-016-9991-4. Epub 2016 Nov
30. Review.

Lobitz S, Telfer P, Cela E, Allaf B, Angastiniotis
M, Backman Johansson C, Badens C, Bento C,
Bouva MJ, Canatan D, Charlton M, Coppinger C,
Daniel Y, de Montalembert M, Ducoroy P, Dulin
E, Fingerhut R, Frémmel C, Garcia-Morin M, Gul-
bis B, Holtkamp U, Inusa B, James J, Kleanthous
M, Klein J, Kunz JB, Langabeer L, Lapoumérou-
lie C, Marcao A, Marin Soria JL, McMahon C,
Ohene-Frempong K, Périni JM, Piel FB, Russo
G, Sainati L, Schmugge M, Streetly A, Tshilolo
L, Turner G, Venturelli D, Vilarinho L, Yahyaoui R,
Elion J, Colombatti R; with the endorsement of
EuroBloodNet, the European Reference Network
in Rare Haematological Diseases

Newborn screening for sickle cell disease
in Europe: recommendations from a Pan-
European Consensus Conference

Br J Haematol. 2018 Nov;183(4):648-660. doi:
10.1111/bjh.15600. Epub 2018 Oct 18.

== (D

Programa Nacional de _Relatério 2017
Diagndstico Precoce

Keller R, Chrastina P, Pavlikova M, Gouveia
S, Ribes A, Kélker S, Blom HJ, Baumgartner
MR, Bartl J, Dionisi Vici G, Gleich F, Morris
AA, Kozich V, Huemer M; and individual contri-
butors of the European Network and Registry
for Homocystinurias and Methylation Defects
(E-HOD), Bari¢ I, Ben-Omran T, Blasco-Alonso
J, Bueno Delgado MA, Carducci C, Cassanello
M, Cerone R, Couce ML, Crushell E, Delgado
Pecellin C, Dulin E, Espada M, Ferino G, Fin-
gerhut R, Garcia Jimenez |, Gonzalez Gallego |,
Gonzalez-lrazabal Y, Gramer G, Juan Fita MJ,
Karg E, Klein J, Konstantopoulou V, la Marca
G, Ledo Teles E, Leuzzi V, Lilliu F, Lopez RM,
Lund AM, Mayne P, Meavilla S, Moat SJ, Okun
JG, Pasquini E, Pedron-Giner C, Racz GZ, Ruiz
Gomez MA, Vilarinho L, Yahyaoui R, Zerjav
Tansek M, Zetterstrom RH, Zeyda M

Newborn screening for homocystinurias: recent
recommendations versus current practice

J Inherit Metab Dis. 2018 Jun 15. doi: 10.1007/
$10545-018-0213-0. [Epub ahead of print]

Marcao A, Rocha H, Sousa C, Fonseca H, Car-
valho |, Lopes L, Vilarinho L. Rastreio neona-
tal em Portugal: resultados de 1979 a 2016.
Boletim Epidemiolégico Observacbes. 2017
setembro-dezembro;6(20):7-12.

http://repositorio.insa.pt/handle/10400.18/4873

Nas XLVI Jornadas Nacionais de Neonatologia
que se realizaram no Hotel Tryp D. Maria na Covi-
Ih& nos dias 16 e 17 de novembro de 2017, Laura
Vilarinho apresentou a comunicagdo “Doenca
metabdlica” integrada na mesa redonda “Ras-
treios neonatais em Portugal - como estamos?”
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5.1 Eficacia e evolucdo dos indicadores
do Programa

Um indicador importante de um Programa de
Rastreio Neonatal ¢ a sua taxa de cobertura
que deve ser universal e estar 0 mais proximo
de 100%. O PNDP aproximou-se muito rapida-
mente deste objetivo, sendo de salientar que
em 1984 j& efetuava a cobertura de cerca de
75% dos recém-nascidos e desde 1993 que 0
PNDP rastreia mais de 99% dos recém-nasci-
dos em Portugal (Figura 8).

Quando o PNDP teve o seu inicio a taxa de na-
talidade era bastante elevada com registo no
INE de cerca de 160.000 recém-nascidos com-
parativamente com os atuais 86.180 registados
este ano.

As colheitas do “teste do pezinho” sdo efetua-
das na sua grande maioria nas USF/Centros de
Saude (75%) mas tem-se verificado um aumen-
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to ligeiro do seu numero nos Hospitais priva-
dos nos ultimos anos, tal como demonstrado na
Tabela 13.

Na Tabela 14 estao referidos varios indicadores
do Programa Nacional de Diagnostico Precoce.
Podemos concluir que o indicador que tem reve-
lado mais eficacia é o tempo médio de inicio de
tratamento como j& foi relatado anteriormente.

Tabela 13 -NUumero de colheitas para o rastreio
neonatal efetuadas nos Hospitais pri-
vados de 2013 a 2017.

N° de colheitas

Ano realizadas nos Hospitais privados
2013 6.931
2014 7.652
2015 7.884
2016 8.152
2017 8.031

= Nascimentos == RN estudados
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Figura 8 - Numero de nascimentos versus recém-nascidos estudados desde o inicio do Programa.
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Tabela 14 - Indicadores do Programa entre 2010-2017.

Recém-nascidos estudados por ano

Indicador 2010
Recém-nascidos estudados por ano 101.773

Taxa de cobertura

Indicadores 2010
Numero de recém-nascidos registados (INE) 101.381
Ndmero de bebés estudados 101.773
Taxa de cobertura (%) 100,39%

Casos detetados

Indicador 2010
Numero de bebés diagnosticados 80

Percentagem de fichas recebidas um dia apds a colheita

Indicador 2010
Percentagem de fichas recebidas no 1° dia 22%
apds a colheita

Tempo médio de inicio de tratamento (dias)

Indicador 2010
Tempo médio de inicio de tratamento 10,4

(dias ap6s o nascimento)

Outro indicador importante é a taxa de pedido de
segundas amostras (recall rate) (Tabela 15). Este
indicador encontra-se dentro dos limites interna-
cionalmente aceites para o rastreio neonatal das
26 doengas. A doenga que apresenta uma taxa
mais elevada de pedidos de repetigdes, como
seria expetavel, é a Fibrose Quistica, uma vez
que, a estratégia utilizada nado contempla o es-
tudo genético do CFTR. O estudo das mutacoes
mais frequentes associadas a FQ, sé é efetua-
do apds o bebé suspeito de FQ ser encaminhado

2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017
97.116 90.112 82.571 83.100 85.068 87.577 86.180
2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017
96.856 89.841 82.787 82.367 85.500 87.093 86.156
97.116 90.112 82.571 83.100 85.068 87.577 86.180
100,27% | 100,30% | 99,74% | 100,89% | 99,48% | 100,56%  100,0%
2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017
75 79 60 83 55 84 91
2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017
20% 19% 17% 17% 17% 19% 20%
2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017
1,1 10,1 10,1 9,9 9,9 9,8 10,2

para um Centro de Tratamento, obtencao de con-
sentimento informado escrito e efetuado o teste
do suor.

Em 2014 elaborou-se um cartaz para que deste
modo os Centros de Saude/USF facilitem o
acesso dos pais a internet a fim de tomarem
conhecimento dos resultados do “teste do pezi-
nho” através do website do Programa. Este ano
atingiu-se as 43.913 visualizagdes (mais 585
gue no ano anterior) para um total de 86.180
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Tabela 15 - Taxa de pedido de segundas amostras ao longo dos ultimos anos (recall rate).

Taxa de pedido de segundas amostras (recall-rate)

Recém-nascidos

Ano e T
s e ot ForosQusios 56
2013 82.571 0,19% 0,11% = 0,30%
2014 83.100 0,22% 0,14% 0,31% 0,67%
2015 85.058 0,24% 0,06% 0,32% 0,62%
2016 87.577 0,23% 0,15% 0,34% 0,72%
2017 86.180 0,11% 0,11% 0,28% 0,50%

recém-nascidos estudados, o que significaque  Na Figura 10 é apresentado a pagina onde 0s

cerca de 50,95% dos pais recorre a este canal  pais podem consultar a rececdo e o resultado

de informagéo, tal com podemos observar na  do “teste do pezinho”.

Figura 9.
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Figura 9 - NUmero de consultas de resultados na internet (2009-2017).
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5.2 Avaliagao da satisfagao

Para saber a opinido dos pais que consultaram
0 website do PNDP foi inserida uma questao no
ambito da qualidade: Qual a sua opinido global
sobre o Programa Nacional de Diagndstico Pre-
coce “teste do pezinho”?

A taxa de resposta tem sido baixa ao longo dos
anos, tendo sido de 0,97% em 2017.

Na Figura 11 esta representada a opiniao de 428
pais sobre o Programa e que é sobreponivel aos
altimos cinco anos.

Nos comentarios e sugestao de melhoria pro-
postos, na maioria dos casos, referiam (1) a so-
licitacao de resultados mais detalhados, (2) a
possibilidade de efetuar impressédo dos resul-
tados e (3) que o grupo sanguineo fosse con-
templado no rastreio neonatal.

Relativamente ao ponto 1 parece-nos que for-
necer resultados numéricos do rastreio ne-
onatal ird aumentar a ansiedade dos pais e
0 ponto 3 ndo faz parte dos objetivos des-
te Programa. O ponto 2 sera o mais exequivel

2% 1%

L Insatisfeito
25% @m Pouco satisfeito
[ Satisfeito

[0 Muito satisfeito
72%

Figura 11 - Avaliacdo do grau de satisfacao dos utili-

zadores do PNDP, 2017.
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embora j& seja possivel efetuar um “print screen”

da folha do resultado.

No &mbito da avaliagdo de riscos foi colocado
um campo com as questdes mais frequentes
(FAQs) no website do Programa, dirigido aos
pais e aos profissionais de saude.

5.3 Incidéncia das doencas rastreadas

O numero de recém-nascidos rastreados para
cada um dos grupos das patologias que inte-
gram o painel do PNDP ¢ diferente, uma vez
que o rastreio da Fenilcetondria foi iniciado em
1979, o do Hipotiroidismo Congénito em 1981,
0 alargamento a outras Doencas Hereditarias
do Metabolismo em 2004 e s6 mais tarde em
finais de 2013 a Fibrose Quistica.

Na Tabela 16 esta referido o numero de casos
positivos identificados no rastreio neonatal e
a incidéncia das doencas rastreadas na nossa
populacao.

Nos ultimos anos, as hiperfenilalaninemias iden-
tificadas no rastreio (fenilalanina > 150puM ou
2,5mg/dL e fenilalanina /tirosina > 1,5) e que nao
ultrapassaram o valor de 6mg/dL sdo controla-
das durante o primeiro ano de vida, tendo em
atencdo a diversificagdo da alimentacéo no lac-
tente. Se se tratar de um bebé do sexo femini-
no, este controlo sera efetuado anualmente até
a idade adulta.

Até final de 2017 foram rastreados 3.716.486 re-
cém-nascidos para a Fenilcetonuria, 3.684.344
para o Hipotiroidismo Congénito, 1.162.348
para as Doencas Hereditarias do Metabolismo e
356.929 para a FQ.
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Ao analisar a Tabela 16, constata-se que a
doenca mais frequentemente identificada é a
deficiéncia de MCAD (doenca da B-oxidagao mi-
tocondrial dos acidos gordos de cadeia média),
seguida da Fenilcetonuria (aminoacidopatia), o
gue esta de acordo com os dados epidemiolo-
gicos disponiveis de alguns paises. Embora as
24 Doencas Hereditarias do Metabolismo sejam
doencas raras, no seu conjunto tém uma inci-
déncia de 1: 2.253.

Desde 0 inicio do Programa foram diagnostica-
dos 2.065 doentes.

Se considerarmos as 26 doencas rastreadas no
nosso pais encontramos uma incidéncia global
de 1:1.100 recém-nascidos.
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Tabela 16 — Incidéncia das patologias rastreadas.

Patologias Rastreadas Positivos Incidéncia
Doencas Hereditarias do Metabolismo 753 1:2 253
Aminoacidopatias 441 1: 5701
Fenilcetonuria 345 1:.10772
Hiperfenilalaninemia / défice de DHPR 32 1: 36 323
Leucinose (MSUD) 14 1. 83 025
Tirosinemia tipo | (Tyr I) 6 1: 1983 725
Tirosinemia tipo /111 (Tyr [1/111) 3 1: 387 449
Homocistinuria cléssica (Hcy) 2 1: 581 174
Défice de metionina adenosiltransferase II/11l (MAT II/111) 39 1: 29 804
Doengas do Ciclo da Ureia 23 1: 50 537
Citrulinemia tipo | (Cit 1) 10 1: 116 235
Aciduria arginino-succinica (AAS) 6 1: 193 725
Argininemia (Arg) 7 1: 166 050
Acidurias Organicas 84 1: 13 837
3-Metilcrotonilglicinuria (Def. 3-MCC) 25 1: 46 494
Aciduria Isovalérica 4 1: 290 587
Deficiéncia de holocarboxilase sintetase (Def. HCS) 2 1: 5681 174
Aciduria propio6nica (PA) 3 1: 387 449
Aciddria metilmalénica tipo mut- (MMA ;mut0; mut-) 6 1: 198 725
Aciduria glutarica tipo | 16 1: 72 647
Défices do metabolismo da cobalamina 16 1: 72 647
Aciddria 3-hidroxi-3-metilglutérica (3-HMG) 10 1: 116 635
Aciduria malénica (MA) 2 1: 581 174
Défices da B-Oxidagao Mitocondrial dos Acidos Gordos 205 1: 5670
Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos Gordos de Cadeia Média (MCAD) 155 1:7 499
Deficiéncia da Desidrogenase de 3- Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHAD) 13 1: 89 411
Deficiéncia Multipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Acidos Gordos (MADD) 9 1: 129 150
Deficiéncia primaria em carnitina (CUD) 10 1: 116 235
Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos Gordos de Cadeia Muito Longa (VLCAD) 10 1: 116 235
Deficiéncia da Carnitina-Palmitoil Transferase | (CPT 1) 2 1: 581 174
Deficiéncia da Carnitina-Palmitoil Transferase | (CPT ) 3 1: 387 449
Deficiéncia da Carnitina-acilcarnitina translocase (CACT) 1 1:1 162 348
Deficiéncia da Desidrogenase de 3- Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Curta (SCHAD) 2 1: 5681 174
Hipotiroidismo Congénito 1269 1:2903
Fibrose Quistica 43 1: 8 300
Total 2065 1: 1100



Nota final

Ao finalizar mais um ano e ao analisar os dados
obtidos do rastreio das 26 patologias que fazem
parte do painel das doengas rastreadas, consta-
tamos com muito orgulho que o Programa Nacio-
nal de Diagnéstico Precoce (PNDP) manteve os
seus indicadores dentro dos parametros interna-
cionalmente recomendados. A organizacao e o
modo de funcionamento do PNDP é comparavel
ao de paises como a Austria ou mesmo a Suécia,
com um laboratdrio Unico a nivel nacional e com
um painel com mais de 25 patologias.

O PNDP tem sabido renovar-se, inovar e ampliar
a sua oferta de cuidados de saude, respondendo
aos anseios da populagao.

O PNDP tem contribuido para uma populacéo
mais saudavel e possibilitado que muitos doen-
tes rastreados tenham uma vida normal e hoje
ja sejam pais e maes de criangas saudaveis.

A Comissao Executiva do PNDP

Laura Vilarinho
Paula Garcia

Paulo Pinho e Costa
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Anexo 1 - Despacho n.° 3653/2016, 7 de margo. Centros de Referéncia para o Tratamento das
Doengas Hereditarias do Metabolismo

MINISTERIO DA SAUDE
Gabinete do Ministro
Despacho n.° 3653/2016 '

O XXI Governo Constitucional, no seu programa para a saude, estabelece, como prioridades, melhorar a
governagao do Servigo Nacional de Saude (SNS), através de um melhor planeamento dos recursos baseado
nas necessidades dos cidadédos e do aperfeigoamento do atual modelo de contratualizagéo, introduzindo in-

centivos associados a melhoria da qualidade e da eficiéncia dos servigos.

A Lei n.° 52/2014, de 25 de agosto, que transpde para ordem juridica interna a Diretiva n.° 2011/24/UE, do
Parlamento Europeu e do Conselho, de 9 de marco de 2011, relativa ao exercicio dos direitos dos doentes em
matéria de cuidados de saude transfronteirigos, consagra a competéncia do Ministério da Saude para identi-
ficar, aprovar e reconhecer oficialmente centros de referéncia nacionais, designadamente para diagnostico e
tratamento de doencas raras, assim como promover a participacado e integracao de centros de referéncia na-
cionais que voluntariamente pretendam integrar as Redes Europeias de Referéncia.

Neste sentido, a Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro, veio estabelecer o conceito, processo de
identificacdo, aprovacao e reconhecimento dos Centros de Referéncia Nacionais para a prestacao de cui-

dados de saude.

A referida Portaria dispde que sdo definidas anualmente, por despacho do membro do Governo respon-
savel pela area da Saude, as areas de intervengao prioritarias em que devem ser reconhecidos Centros de
Referéncia. Neste sentido, o Despacho n.° 235 -A/2015, publicado no Diario da Republica, 2.2 série, de 8 de
janeiro de 2015, e 0 Despacho n.° 2999/2015, publicado no Didrio da Republica, 2.2 série, de 24 de marco
de 2015, vieram definir as areas de intervencgao prioritarias em que devem ser reconhecidos Centros de Re-
feréncia em 2015, nos termos do disposto no artigo 2.° do Regulamento do processo de candidatura ao re-
conhecimento de Centros de Referéncia (Regulamento), publicado em anexo a Portaria n.° 194/2014, de 30

de setembro.

Em conformidade com 0s n.°® 3 e 4 do artigo 3.° do referido Regulamento, foi iniciado em julho de 2015,
0 processo de reconhecimento pelo Ministério da Saude de Centros de Referéncia através da publicacao
no Diério da Republica, pela Direcao-Geral da Saude, de avisos para apresentagdo de candidaturas, 0s
quais fixam os critérios especiais, as condi¢cdes e termos em que podem ser apresentadas as respetivas

candidaturas.

" Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série — N.° 50 — 11 de margo de 2016, p. 8724.
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Das areas de intervencéo prioritarias definidas para 2015, o Despacho n.° 11297/2015, publicado no Diario
da Republica, 2.2 série, de 8 de outubro de 2015, reconheceu os Centros de Referéncia para as areas da Epi-
lepsia Refratéria, da Onco-Oftalmologia, da Paramiloidose Familiar, do Transplante Pulmonar, do Transplante
do Pancreas e do Transplante Hepatico.

Importa agora decidir o reconhecimento de Centros de Referéncia nas restantes areas identificadas como
prioritarias, dando um novo impulso a um processo que se reveste da mais elevada importancia, tanto a nivel
nacional como europeu, para a prestacao de cuidados de saude de qualidade e para o prestigio e competiti-
vidade do sistema de saude portugués face aos demais sistemas de saude na Unido Europeia, posicionando
0s prestadores nacionais, potencialmente interessados, para as Redes Europeias de Referéncia que vierem a

ser criadas.

As referidas Redes Europeias de Referéncia ajudam ao reconhecimento das qualificacées e competén-
cias no contexto europeu, melhorando os processos de difusdo da inovagéo da ciéncia médica e das tecno-
logias de saude, trazendo beneficios para os doentes e para os sistemas de saude, para além de promove-

rem a qualidade dos cuidados.

As Redes Europeias de Referéncia, visando a cooperacéo entre os Estados-Membros nas areas especificas
em que as economias de escala, fruto de ac@o coordenada, podem trazer um significativo valor acrescentado
aos sistemas de salde nacionais, visam, ainda, a prestacdo de cuidados de salde custo-efetivos e de elevada
qualidade aos doentes com patologias que exigem uma particular concentracao de recursos ou de conhecimen-
to, sendo pontos focais para a formagao e investigacdo médicas na sua area clinica de atuagao.

Assim,

Considerando que nenhum prestador de cuidados de salde localizado num Estado-Membro se pode
candidatar a integrar uma Rede Europeia de Referéncia sem ser reconhecido oficialmente como Centro de
Referéncia no seu Estado-Membro de origem, competindo, nos termos do artigo 4.° do Regulamento, a
Comissao Nacional para os Centros de Referéncia (Comissao), designada pelo Despacho n.° 13163-C/2014,
publicado no Didrio da Republica, 2.2 série, de 29 de outubro de 2014, a avaliaga@o técnica das candidaturas
para o reconhecimento de Centro de Referéncia em Portugal; Considerando o Relatério Final da Comisséo
sobre as candidaturas, elaborado com base em requisitos gerais e especificos que foram tornados publicos
através dos avisos da Direcdo-Geral da Satde n.%® 9764/2015, 9657/2015, 9658/2015, 8402 -D/2015, 8402
-F/2015, 8402-G/2015, 840-H/2015, 8402-1/2015, 8402-J/2015, 8402-P/2015, 8402-L/2015, 8402-0/2015 ¢
8402-N/2015;

Considerando a proposta da Comissao para o reconhecimento de Centros de Referéncia nas areas da
Cardiologia de Intervencao Estrutural, Cardiopatias Congénitas, Doencas Hereditarias do Metabolismo,
Epilepsia Refrataria, Oncologia de Adultos — Cancro do Eséfago, Oncologia de Adultos — Cancro do
Testiculo, Oncologia de Adultos — Sarcomas das Partes Moles e Osseos, Oncologia de Adultos — Cancro
do Reto, Oncologia de Adultos — Cancro Hepatobilio -Pancreatico, Oncologia Pediatrica, Transplantacao
Renal Pediatrica, Transplante de Coracao, Transplante Rim — Adultos;
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Determino:

1 — Nos termos e ao abrigo do disposto no n.° 1 do artigo 7.° da Portaria n.° 194/2014, de 30 setembro,
séo reconhecidos oficialmente pelo Ministério da Saude, como Centro de Referéncia, as seguintes entidades

prestadoras de cuidados de saude:

a) Na area de Cardiologia de Intervencao Estrutural: o Centro Hospitalar de Séo Joao, E. P. E., o Centro Hos-
pitalar de Vila Nova de Gaia/ Espinho, E. P. E., 0 Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E.; 0
Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., e o Centro Hospi-
talar de Lisboa Ocidental, E. P. E.;

b) Na &rea de Cardiopatias Congénitas: o Centro Hospitalar de Sao Joéo, E. P. E., o Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., e 0 Centro Hospitalar
de Lisboa Ocidental, E. P. E., em colaboracgéo interinstitucional com o Centro Hospitalar Lisboa Norte,

E. P. E., e em colaboracao interinstitucional com o Hospital da Cruz Vermelha Portuguesa;

¢) Na érea de Doencas Hereditarias do Metabolismo: o Centro Hospitalar de S&o Jodo, E. P. E., o Centro
Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E. e 0 Centro Hospi-
talar Lisboa Norte, E. P. E.;

d) Na area de Epilepsia Refrataria: o Centro Hospitalar de Sdo Joao, E. P. E,;

e) Na area de Oncologia de Adultos — Cancro do Eséfago: Centro Hospitalar de Séo Joéo, E. P. E., 0 Ins-
tituto Portugués de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e o Instituto Portugués de Oncologia de
Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E.;

f) Na area de Oncologia de Adultos — Cancro do Testiculo: o Centro Hospitalar de S&o Joao, E. P. E., o Ins-
tituto Portugués de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E. em colaboracgao interinstitucional com o
Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E., e o Instituto
Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E,;

g) Na area de Oncologia de Adultos — Sarcomas das Partes Moles e Osseos: o Centro Hospitalar do Porto,
E. P. E,, o Instituto Portugués de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E., o Centro Hospitalar e Uni-
versitario de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e o Instituto Portugués de Onco-
logia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E.;

h) Na area de Oncologia de Adultos — Cancro do Reto: o Hospital de Braga, o Centro Hospitalar de Sao
Jodo, E. P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Instituto Portugués de Oncologia do Porto, Fran-
cisco Gentil, E. P. E., o Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, E. P. E., o Centro Hospitalar e
Universitéario de Coimbra, E. P. E., o Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P.
E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., o Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental, E. P. E., o Hospital da Luz, S. A., o Hospital Prof. Doutor Fernando Fon-
seca, E. P. E., Centro Integrado dos Hospitais Cuf Lisboa (Hospital Cuf Infante Santo S. A. e Hospital
Cuf Descobertas S. A.), a Sociedade Gestora do Hospital de Loures, S. A. — Hospital Beatriz Angelo e
o Centro Hospitalar do Algarve, E. P. E.;
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i) Na area de Oncologia de Adultos — Cancro Hepatobilio-Pancreatico: o Centro Hospitalar de Sao Joao, E.
P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Instituto Portugués de Oncologia do Porto, Francisco Gentil,

E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E.,
o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.;

J) Na area de Oncologia Pediatrica: o Instituto Portugués de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E. em
colaboragao interinstitucional com o Centro Hospitalar S. Jodo, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, E. P. E., e o Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E., em colabo-

ragao interinstitucional com o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., e com o Centro Hospitalar Lisboa
Norte, E. P. E., na area dos Tumores do Sistema Nervoso Central;

k) Na area de Transplantag@o Renal Pediatrica: o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., e o Centro Hospitalar
Lisboa Norte, E. P. E.;

/) Na area de Transplante de Coragéo: o Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E.;

m) Na area de Transplante Rim — Adultos: o Centro Hospitalar de Sao Joao, E. P. E., o Centro Hospitalar do

Porto, E. P. E., 0 Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Cen-
tral, E. P. E., e 0 Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, E. P. E.

2 — O presente despacho produz efeitos desde a data da sua assinatura.

7 de margo de 2016. — O Ministro da Saude, Adalberto Campos Fernandes.
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Anexo 2 - Despacho n.° 6669/2017, 27 de julho. Centros de Referéncia para o Tratamento da
Fibrose Quistica

MINISTERIO DA SAUDE
Gabinete do Secretario de Estado Adjunto e da Saude
Despacho n.° 6669/2017 '

O XXI Governo Constitucional, no seu programa para a saude, estabelece como prioridades, melhorar a
governacao do Servico Nacional de Saude, através de um melhor planeamento dos recursos, introduzindo
incentivos associados a melhoria da qualidade e da eficiéncia dos servigos.

O Despacho n.° 9415/2016, publicado no Didrio da Republica, 2.2 série, n.° 140, de 22 de julho de 2016,
define as areas de intervengéao prioritarias em que devem ser reconhecidos novos Centros de Referéncia, nos
termos do disposto no artigo 2.° do anexo a Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas Porta-
rias n.os 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro.

Nesse sentido, foi iniciado em dezembro de 2016 o processo de reconhecimento pelo Ministério da Salde
de Centros de Referéncia nestas novas areas de intervengao prioritarias através da publicagao no Didrio da Re-
publica, de 22 de dezembro, pela Diregao-Geral da Saude, dos avisos para apresentacao de candidaturas n.os
15955-F/2016, 15955-H/2016, 15955-E/2016, 15955-G/2016, 15955-D/2016, 0s quais fixam os critérios espe-
ciais, as condigbes e termos em que podem ser apresentadas as respetivas candidaturas, nos termos dos n.os
3 e 4 do artigo 3.° do anexo a Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas Portarias n.os 195/2016,
de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro.

Nos termos do disposto no artigo 4.° do anexo a Portaria n.° 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas
Portarias n.°® 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro, compete a Comisséo Nacional para os
Centros de Referéncia, designada pelo Despacho n.° 11648-B/2016, publicado no Diario da Republica, 2.2
série, de 29 de setembro de 2016, a avaliacdo das candidaturas para o reconhecimento de Centro de Refe-
réncia, devendo a Comissao elaborar um Relatério final sobre as candidaturas para efeitos da alinea ¢) do

artigo 8.° da referida Portaria.

Neste sentido, e sob proposta da Comissao Nacional para os Centros de Referéncia, importa decidir sobre
o reconhecimento de Centros de Referéncia para as areas da fibrose quistica, neurorradiologia de intervengao
na doenca cerebrovascular, coagulopatias congénitas, implantes cocleares e ECMO - oxigenacao por membra-

na extracorporal.
Assim:

1 — Nos termos e ao abrigo do disposto no n.° 1 do artigo 7.° da Portaria n.° 194/2014, de 30 de se-
tembro, alterada pelas Portarias n.°® 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro, sdo reconhe-

" Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série — N.° 148— 2 de agosto de 2017, pp. 16069-70.
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cidos pelo Ministério da Saude como Centro de Referéncia as seguintes entidades prestadoras de cuida-

dos de saude:

a) Na area da fibrose quistica: o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Universitario
de Coimbra, E. P. E., 0 Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte,
E. P. E., e 0 Centro Hospitalar de Sao Joao, E. P. E.;

b) Na &rea da neurorradiologia de intervencdo na doenca cerebrovascular; o Centro Hospitalar Lisboa
Norte, E. P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., 0
Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho,
E. P. E., e 0 Centro Hospitalar Lisboa Ocidental, E. P. E.;

c¢) Na area das coagulopatias congénitas: o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., o Centro Hospi-
talar de Séo Jodo, E. P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte,
E. P. E., e 0 Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, E. P. E.;

d) Na area dos implantes cocleares: o Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, E. P. E., conjuntamente
com o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e 0 Centro Hos-
pitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, E. P. E., e 0 Centro Hospitalar Lisboa Ocidental, E. P. E., conjun-
tamente com o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., e o Hospital CUF Infante Santo;

e) Na area do ECMO - oxigenacao por membrana extracorporal: o Centro Hospitalar Lisboa Central, E.
P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e 0 Centro Hospitalar de S&o Joao, E. P. E.

2 — O presente despacho entra em vigor no dia seguinte ao da sua publicacao.

27 de julho de 2017. - O Secretario de Estado Adjunto e da Salde, Fernando Manuel Ferreira Aradjo.
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Anexo 3 - Despacho n.° 752/2010, de 12 de janeiro. Aprovagdo do Programa Nacional de Diagnéstico
Precoce

MINISTERIO DA SAUDE
Gabinete do Secretario de Estado Adjunto e da Saude
Despacho n.° 752/2010 '

O Programa Nacional de Diagndstico Precoce é um programa que tem por objectivo diagnosticar, nas pri-
meiras semanas de vida, doengas que, uma vez identificadas, permitam o tratamento precoce que evite a ocor-
réncia de atraso mental, doenca grave irreversivel ou a morte da crianca. A cobertura do Programa, que teve o

seu inicio em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém-nascidos, sendo o seu sucesso indiscutivel.

Importa, contudo, reformular o Programa, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Salude e do-

tando-o de uma estrutura de coordenagéo que assegure a sua sustentabilidade na préxima década.

O Programa agora proposto pelo INSA, I. P., consolida de forma adequada os resultados muito positi-
vos ja alcancados neste dominio no nosso Pais e define com adequado rigor novos objectivos e uma es-

trutura de governacao para os alcancar.

Assim, nos termos e ao abrigo do disposto no n.° 2 do artigo 1.° e na alinea b) do n.° 4 do artigo 3.° do
Decreto-Lei n.° 271/2007, de 26 de Julho, determino:

1 — E aprovado o Programa Nacional de Diagnéstico Precoce, constante do anexo ao presente despa-
cho, do qual faz parte integrante.

2 — O Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, |. P., deve proceder a implementacédo do Pro-

grama agora aprovado.

6 de Janeiro de 2010. — O Secretario de Estado Adjunto e da Salude, Manuel Francisco Pizarro Sam-
paio e Castro.

Programa Nacional de Diagndstico Precoce

| — Introducao

O Programa Nacional de Diagnostico Precoce (PNDP) é um Programa Nacional de Sadde Publica, cuja
componente laboratorial esta centralizada num Unico laboratério nacional: a Unidade de Rastreio Neonatal.
Esta sediado no Centro de Genética Médica Jacinto de Magalhaes (CGMJM) no Porto e depende hierarqui-
camente do presidente do Conselho Directivo do Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge, I. P. (INSA).

T Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série — N.° 78 — 12 de janeiro de 2010, pp. 1434-1437.
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Os programas de rastreio neonatal séo integrados, incluindo quer uma componente clinica quer uma
componente laboratorial. Tém por objectivo o diagnostico nas primeiras semanas de vida de doencgas que,
uma vez identificadas, permitam o tratamento precoce que evite a ocorréncia de atraso mental, doenca
grave irreversivel ou a morte da crianca. Sao assim programas clinicos que incluem prevencao secunda-

ria (diagndstico precoce), terciaria (reduzir sequelas) e também primaria, pelo aconselhamento genético.

Os programas tém maior sucesso e eficiéncia quando é obtida uma boa colaboracéo entre as equipas de
coordenacéo, as estruturas laboratoriais, os profissionais de saude nos diferentes niveis de cuidados e sao
bem compreendidos e aceites pela opinido publica e pelos doentes. Devem estar articulados com os orga-
nismos publicos com responsabilidades na prestagao de cuidados a crianga, seja no que se refere aos ras-
treios (por exemplo, os rastreios auditivo e do citomegalovirus), seja no &mbito do planeamento em Saude.

A amplitude do rastreio neonatal, o seu contetdo, estrutura organica e governacao, variam entre os di-
ferentes paises e, mesmo dentro do mesmo pais, de acordo com a estrutura politica nacional (por exemplo,
guando estao organizados politicamente por estados, regides ou provincias). A identificacdo das doengas
a rastrear em cada Programa é definida por varios critérios, incluindo critérios de natureza cientifica da evi-
déncia existente, avaliagdo do custo/beneficio e opgdes de Saude Publica. A identificagdo das doencas tem

gue ter em conta as tecnologias disponiveis, mas nao pode apenas depender deste critério.

Os critérios a que as estruturas publicas de planeamento recorrem, para definir a lista das doencas
rastreadas nessa comunidade, baseiam-se essencialmente em (adaptado do Washington State Depart-
ment of Health):

a) Razoabilidade médica e potencial de prevencao: hd uma evidente vantagem para a crianca;
b) Terapéutica disponivel: existente e disponivel no sistema de salde;

c¢) Razoabilidade de Saude Publica: a natureza da doenca e a prevaléncia justificam o rastreio popula-

cional e ndo o rastreio baseado no risco;
d) Tecnologia disponivel: acessivel de modo a ser aplicado a um rastreio populacional;

e) Custo/beneficio e custo/eficiéncia: os beneficios sdo evidentes para a comunidade.

Il — Contexto em Portugal

Pelo Despacho Ministerial de 13 de Abril de 1981, foi criado no Instituto de Genética Médica a Comis-

sao Nacional para o Diagnéstico Precoce.

O PNDP teve um enorme sucesso e tem revelado uma elevada qualidade, que é bem patente na sua taxa
de cobertura superior a 99 % dos recém-nascidos e pelo seu tempo médio de intervencgao terapéutica —
11/12 dias. Dirigido inicialmente a fenilcetonuria e ao hipotiroidismo, duas doengas que, na crianga, quando
nao tratadas acarretam atraso mental, foi alargado mais tarde em 2004 na Regiao Norte e com ambito na-

cional em 2006, a mais 23 doencas hereditarias do metabolismo. Este alargamento da amplitude deve-se a

Programa Nacional de _Relatério 2017
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utilizacdo da tecnologia MS/MS, que permite o diagnostico de doencas hereditarias do metabolismo numa
Unica amostra de sangue. Outras doencas como a fibrose quistica, hiperplasia congénita da supra-renal e
deficiéncia da biotinidase foram rastreadas em estudos-piloto e poderao futuramente vir a ser incluidas no
Programa Nacional.

O rastreio e a confirmacéo do diagnéstico permitem o encaminhamento dos doentes para a rede de Cen-
tros de Tratamento, sediados em instituicdes hospitalares de referéncia. A Ultima actualizacao da lista foi efec-
tuada pelo Despacho Ministerial n.° 4326/2008, de 23 de Janeiro. Para permitir de maneira eficaz que os do-
entes identificados pelo PNDP tenham acesso a produtos alimentares adequados a sua doenca, o despacho
n.° 14319/2005, de 2 de Junho, estabelece 0s mecanismos necessarios, de acordo com a prescricado num
Centro de Tratamento.

O PNDP foi-se expandindo face aos desafios encontrados no seu desenvolvimento gracas ao empenho
e dinamismo dos membros da Comissao Nacional e do seu presidente, Dr. Rui Vaz Osério. Porém, nao ficou
identificado na lista dos Programas Nacionais do Programa para o Plano Nacional de Saude, nem foi actua-

lizada a sua composicao.

O Decreto-Lein.° 212/2006, de 27 de Outubro, estabeleceu as novas competéncias do INSA, I. P., des-
critas no Decreto-Lei n.° 271/2007, de 26 de Julho, tendo passado a ter a responsabilidade de «planear e
executar o programa nacional de rastreio neonatal de diagnostico precoce». Foi assim criada a oportuni-
dade para reformular o PNDP, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Saude e dotando-o de uma
estrutura de coordenacéo que assegure a sua sustentabilidade na proxima década.

Por outro lado, a publicag@o, em 7 de Abril de 2009, do regulamento de organizagé@o e funcionamento
do INSA, I. P, cria a Unidade de Rastreio Neonatal, atribuindo-lhe a competéncia de «realizacao de exames
laboratoriais de rastreio em amostras de sangue em recém-nascido», criando assim, formalmente, a unida-

de de suporte operacional a actividade do PNDP.

Il — Objectivos

O Programa Nacional de Diagnéstico Precoce visa, com a sua actividade, responder aos seguintes ob-

jectivos:

Geral:

Assegurar o rastreio e diagnéstico neonatal, universal e que inclua o maior numero possivel de doengas
hereditarias ou nao, de acordo com 0s recursos disponiveis, e promover respostas de qualidade as neces-
sidades dos doentes.

Especificos:
1 — Rastrear e diagnosticar precocemente, na crianca, doengas hereditarias ou ndo, cujo tratamento

evite atraso mental, doenca fisica irreversivel ou a morte;
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2 — Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da rede nacional;

3 — Contribuir para a gestao integrada dos cuidados e a resposta as necessidades desses doentes e
das suas familias;

4 — Promover a investigagdo nessas doencas e a disseminagcado do conhecimento;

5 — Desenvolver intervengdes que melhorem o conhecimento das doencas identificadas pelo rastreio

na comunidade e entre os profissionais de saude.

IV — Populagao -alvo

A populagao-alvo abrangida pelo PNDP é a das criancas nascidas em Portugal independentemente da

sua nacionalidade.

V' — Horizonte temporal

O PNDP é parte integrante do Plano Nacional de Saude (PNS), cujo limite temporal ¢ 2010. Deste modo,
0 PNDP passa a integrar desde ja a lista dos Programas Nacionais do PNS e sera tido em conta nas inicia-

tivas que se realizem para elaborar o novo PNS, com o limite temporal que for estabelecido.

VI — Estratégias

As estratégias para a implementagao do PNDP, desdobram-se em:
1) Estratégias de intervencao;
2) Estratégias de formacao; e

3) Estratégias de colheita e analise da informacao.

1 — Estratégias de intervencao

E1 — Identificar as doencas hereditarias ou nao, incluidas no rastreio neonatal, de acordo com os es-

tudos de custo/eficiéncia, a evidéncia cientifica e os recursos disponiveis.

E2 — Assegurar a realizagao do rastreio neonatal, recorrendo aos procedimentos laboratoriais de maior
qualidade para cada doencga em particular.

E3 — Definir critérios para a confirmacao do diagnostico dos casos identificados pelo rastreio, de acordo

com a melhor evidéncia cientifica.

E4 — Estruturar a rede nacional de centros de tratamento, que assegure a universalidade do acesso e

a mais elevada qualidade dos cuidados prestados em todo o ciclo de vida.

E5 — Encaminhar precocemente e de forma adequada os doentes para 0s centros de tratamento da

rede nacional.
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E6 — Promover a elaboracao e difusdo pelos centros de tratamentos e outros servicos de salde de
protocolos e orientagdes técnicas de boa pratica profissional, para 0 acompanhamento clinico
dos doentes.

E7 — Identificar de forma sistematica as necessidades de salde néo satisfeitas dos doentes identifica-

dos pelo rastreio, ao longo do seu ciclo de vida.

E8 — Promover e colaborar na monitorizacdo dos ganhos em saude dos doentes diagnosticados pelo
PNDP e seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.

E9 — Propor a inclusdo nos contratos-programa com os hospitais, de financiamento especifico para
0s centros de tratamento da rede nacional.

E10 — Divulgar os apoios sociais e 0s recursos existentes de que possam beneficiar os doentes segui-

dos nos centros de tratamento da rede nacional.

E11 — Facilitar a articulag@do com as associagdes de doentes nesta area, de modo a manter a escuta
e colaboragdo permanente no interesse dos doentes.

E12 — Colaborar na divulgacao dos projectos de investigagéo e desenvolvimento (1&D) relativos as do-
encas identificadas pelo rastreio neonatal.

E13 — Participar na divulgacdo dos programas de financiamento de I&D junto da comunidade cienti-

fica, no ambito das doencas abrangidas pelo PNDP.

E14 — Promover e colaborar em iniciativas que visem facilitar o acesso a novos medicamentos para as

doengas diagnosticadas pelo rastreio neonatal.

E15 — Divulgar de forma activa junto dos centros de tratamento, servicos de salde e comunidade, 0s
recursos existentes em Portugal e na Unido Europeia na prevencao, tratamento e investigacdo

nas doencas abrangidas pelo PNDP.

E16 — Procurar participar nas iniciativas que decorrem a nivel europeu no &mbito do rastreio neonatal,

quer se relacionem com aspectos cientificos, normativos ou outros.

2 — Estratégias de formagao

E17 — Desenvolver iniciativas que visem reformular 0s programas curriculares no ensino pré-graduado

das ciéncias da saude, para melhorar o conhecimento das doencas abrangidas pelo PNDP.

E18 — Promover iniciativas que visem a formacao de competéncias especificas nestas doengas, diri-
gidas a médicos e outros profissionais incluindo enfermeiros, carreiras técnicas e pessoal au-
xiliar,

E19 — Elaborar e divulgar documentos e outros materiais pedagdgicos para profissionais de saude em

exercicio.

69



@ Programa Nacional de _Relatério 2017

Diagndstico Precoce

E20 — Elaborar e divulgar as equipas de salde escolar e aos agentes educativos orientacdes técni-

cas sobre 0 apoio na escola a estes doentes.

E21 — Promover e colaborar em iniciativas nos meios de comunicagao social, cujo objectivo seja me-
Ihorar o conhecimento, a inclusdo e a nao discriminagéo dos doentes e dos seus familiares.

3 — Estratégias de colheita e analise de informagao

E22 — Inventariar as bases de dados existentes sobre as doencas do PNDP, incluindo das associacdes
de doentes e da industria farmacéutica, e estudar mecanismos de compatibilidade.

E23 — Adoptar a nomenclatura e a classificacdo das doencas que vier a ser utilizada pelo Programa
Nacional das Doencas Raras, se esta tiver aplicacao.

E24 — Colaborar com o Observatoério Nacional de Doencas Raras, quando este for implementado.

E25 — Colaborar e participar em iniciativas de vigilancia epidemiolégica no ambito destas doencas.

VIl — Estrutura

O PNDP estrutura-se de acordo com o0s seguintes 6rgdos, a quem séo atribufdos um conjunto espe-
cifico de fungdes. Para desenvolver a sua actividade, articula-se também com um conjunto de estrutu-

ras, adiante melhor descritas.
1 — Orgéos de coordenagdo

Sado 6rgdos de coordenacédo do PNDP, os seguintes:
a) Presidente
b) Comissao Técnica Nacional

¢) Comissao Executiva

1.1 — Composi¢ao dos 6rgaos
A composigao dos érgaos de coordenacdo ¢ a seguinte:

a) Presidente: é o presidente do Conselho Directivo do INSA, podendo delegar numa personalidade de

reconhecido mérito cientifico;

b) Comissao Técnica Nacional: tera sete a nove membros, incluindo os trés membros da comissao exe-
cutiva. Inclui profissionais de salde e de outras areas de reconhecido mérito profissional e cientifico
e representantes de associagdes ou sociedades cientificas. A Comissado tera um regulamento interno,
que definira o modo de participacdo de peritos, representantes dos doentes e outros intervenientes,
quando tal for considerado necessario. A composicao nominal da Comissao é aprovada pelo Conse-
Iho Directivo do INSA, cabendo, quando for o caso as sociedades ou associacdes indicarem 0s seus

representantes;
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c¢) Comissao Executiva: composta por trés membros designados pelo Conselho Directivo do INSA que

designara também o coordenador.

Inclui um médico e por ineréncia o responsavel pela Unidade de Rastreio Neonatal.

1.2 — Funcdes dos 6rgéos

As funcdes dos 6rgdos sao as seguintes:

a) Presidente

Compete ao Presidente, genericamente:

1 — Assegurar a gestéo estratégica do PNDP, tendo em conta o Plano Nacional de Saude e as priori-

dades e politicas em Saude, bem como as opcoes estratégicas do INSA;

2 — Assegurar a ligagédo do PNDP aos diferentes organismos do Ministério da Saude.
b) Comissao Técnica Nacional Compete a Comissao Técnica Nacional, genericamente:

1 — Acompanhar de forma permanente o desenvolvimento do PNDP;

2 — Estudar e apresentar propostas de melhoria, incluindo o alargamento do ambito do programa ou

das tecnologias existentes e a sua articulagdo com os Centros de Tratamento;
3 — Propor e realizar estudos de custo/beneficio e custo/efectividade;
4 — Propor e dinamizar actividades de investigacdo, nomeadamente de tipo epidemioldgico;

5 — Contribuir para divulgar o PNDP na comunidade cientifica e na sociedade civil.
¢) Comissao Executiva

Compete & Comissédo Executiva, genericamente:
1 — Assegurar o funcionamento integrado do PNDP;
2 — Articular as actividades com os responsaveis das diferentes estruturas;

3 — Avaliar e desenvolver a articulacao com a rede de centros de tratamento e o controle de qualida-

de da Unidade de Rastreio Neonatal;

4 — Assegurar a ligagao da Comissa@o Executiva com o presidente do INSA, o director do CGMJM e os

coordenadores dos centros de tratamento;

5 — Facilitar e promover o didlogo com os doentes, acolhendo e apoiando a resolucao das suas ne-

cessidades.

2 — Estruturas associadas

O desenvolvimento harmonioso do Programa pressupde a articulagao eficaz com um conjunto de es-

truturas.
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2.1 — Estruturas associadas

a) Unidade de Rastreio Neonatal;

b) Area de Produtos Dietéticos Hipoproteicos;
c¢) Base de dados das fichas;

d) Website do INSA.

2.2 — Articulacao

a) Unidade de Rastreio Neonatal

Esta Unidade é composta por um laboratério de prestacdo de servigos, que se dedica a realizacao de
exames laboratoriais de rastreio em amostras de sangue de recém-nascidos, e pelo Secretariado da Uni-
dade, que assegura o0 bom funcionamento do sistema de recepcao e registo das fichas de rastreio. Dispde
de recursos tecnologicos proprios, para desempenhar esta actividade, e articula-se com outros laborato-
rios do INSA, em complementaridade, nomeadamente para confirmacao de diagndsticos e investigacéo de

novas tecnologias.

b) Area de Produtos Dietéticos Hipoproteicos

Esta drea do CGMJM assegura a aquisicao dos produtos dietéticos hipoproteicos prescritos nos centros
de tratamento e a sua distribuicao pelos doentes, de maneira eficiente e tanto quanto possivel, de proximi-

dade. Esta area articula-se de forma estreita com a Comissao Executiva do Programa.
c) Base de dados das fichas
As fichas s&o armazenadas de acordo com a lei e tendo em conta as orientagdes que vierem a ser defi-
nidas pela Comisséo de Etica do INSA, tendo em atengéo as disposigées actuais no periodo de transigao.
d) Website do INSA

A informacgao do PNDP ocupara um espaco especifico no site do INSA e devera manter as funciona-
lidades actualmente existentes, nomeadamente no que toca a divulgacao de resultados aos pais dos re-

cém-nascidos e de outras informacdes de interesse relativas a sua actividade.

VIl — Acompanhamento e avaliacao

O PNDP sera acompanhado e avaliado periodicamente pelo Conselho Directivo do INSA e prestaré a in-
formagao que Ihe for solicitada pelas diferentes estruturas do Ministério da Saude de acordo com as suas
competéncias. Sempre que for considerado adequado, sera avaliado por entidades externas. A avaliagao

periddica realiza —se com base em indicadores que serdo desenvolvidos pela Comissdo Técnica Nacional.
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Anexo 4 - Despacho n.° 4502/2012, de 29 de marco. Nomeagédo dos Orgédos de Coordenacao do
PNDP

MINISTERIO DA SAUDE
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, I. P.
Despacho n.° 4502/2012 '

Nomeacao dos Orgéos de Coordenacgdo do Programa Nacional de Diagnéstico Precoce

O Programa Nacional de diagnostico Precoce (PNDP), € um programa que tem por objetivo diagnosti-
car, nas primeiras semanas de vida, doencas que, uma vez identificadas, permitem o tratamento precoce
que evite a ocorréncia de atraso mental, doenca grave irreversivel ou a morte da crianca. A cobertura do
Programa, que teve o seu inicio em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém nascidos, sendo 0 seu suces-

so indiscutivel.

Nessa medida, foi criado por Despacho de S. Exa. o Secretario de Estado Adjunto e da Saude, de 6 de
janeiro de 2010 — Despacho n.° 752/2010, publicado no Diario da Republica, 2.2 série, n.° 7, de 12 de janei-
ro de 2010, o PNDP.

O PNDP estrutura-se de acordo com 0s seguintes 6rgaos, aos quais é atribuido um conjunto especifi-
co de fungdes.

Para desenvolver a sua atividade, articula-se também com um conjunto de estruturas, conforme refe-
rido no ponto VII — Estruturas, do Despacho supra. Ora, nos termos do n.° 1.1. deste ponto, é referida a
composicao dos 6rgaos de coordenacao do PNDP, competindo ao Conselho Diretivo do Instituto Nacional
de Saude Dr. Ricardo Jorge, . P. (INSA), a incumbéncia de nomear a Comissdo Técnica Nacional (CTN), a
Comisséao Executiva (CE), bem como o seu coordenador.

Assim, determina-se, ao abrigo do n.° 1.1., que:
Presidente do PNDP sera:
O Prof. Doutor José Manuel Domingos Pereira Miguel, Presidente do Conselho Diretivo do INSA.

A Comissao Técnica Nacional (CTN) é constituida pelos seguintes elementos:

Pela Prof.2 Doutora Maria do Céu Machado, Professora Associada de Pediatria da Faculdade de Medicina
da Universidade de Lisboa, Chefe de Servico de Pediatria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, EPE;

"Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série — N.° 64 — 29 de marco de 2012, p. 11336.
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Pelo Prof. Doutor Alberto Anténio Caldas Afonso, Professor Associado de Pediatria da Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto, Chefe de Servigo de Pediatria, Hospital Sao Jodo EPE, Porto;

Pelo Prof. Doutor Jodo Manuel Videira Amaral, Professor Catedratico Jubilado de Pediatria da Faculdade

de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa;

Pelo Prof. Doutor José Henrique de Barros, Professor Catedratico de Epidemiologia e Diretor do
Departamento de Epidemiologia Clinica, Medicina Preditiva e Saude Publica da Faculdade de Medicina

da Universidade do Porto;

Pela Dra. Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, Chefe de Servico de Ginecologia e Obstetricia e especialis-
ta de Genética Clinica, Diretora Clinica da Clipbvoa/Espirito Santo Saude, Hospitais Privados de Portugal,
SGPS, S. A

E Dr Rui Vaz Osério, Chefe de Servico de Genética

A Comissao Executiva (CE) é constituida pelos seguintes elementos:
Pela Doutora Laura Ferreira Teixeira Vilarinho, Investigadora Auxiliar, Responsavel da Unidade de Rastreio
Neonatal, do Departamento de Genética, do INSA, que sera a sua Coordenadora;

Pelo Doutor Paulo Manuel de Castro Pinho e Costa, Investigador Principal da Unidade de Investigagéo

e Desenvolvimento, do Departamento de Genética, do INSA;

E pela Doutora Luisa Maria Diogo Matos, Chefe de Servigo de Pediatria, Responséavel pelo Centro de

Tratamento do PNDP de Coimbra, no Hospital Pediatrico de Coimbra.

12 de marco de 2012, — O Presidente do INSA, I. P., Prof. Doutor José Pereira Miguel.
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Anexo 5 - Despacho n.° 7352/2015, de 26 de junho. Alteragdo dos elementos que integram os Orgéos
de Coordenacao do PNDP

MINISTERIO DA SAUDE
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, I. P.
Despacho n.° 7352/2015 '

Alteraca@o dos elementos que integram o0s 6rgaos
de coordenacgao do PNDP

O Programa Nacional de Diagnéstico Precoce (PNDP) foi criado por Despacho de Sua Exa. O Secreta-
rio de Estado Adjunto e da Salde, de 6 de janeiro de 2010 — Despacho n.° 752/2010, publicado no Diario
da Republica, 2.2 série, n.° 7, de 12 de janeiro de 2010.

Através do Despacho n.° 4502/2012, do Presidente do Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge,
[. P. (INSA, I. P.), Prof. Doutor José Pereira Miguel, de 12 de margo, publicado no Didrio da Republica, 2.2
série, n.° 64 de 29 de margo de 2012, foram nomeados 0s elementos que integram os 6rgaos de coordena-
céo do PNDP.

Presentemente, dado que o Presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P., é por ineréncia o Presiden-
te do PNDP e é necessério substituir um elemento da Comissao Técnica Nacional do PNDP, determina-se
ao abrigo do n.° 1.1 do ponto VI, correspondente a Estrutura do PNDP, que:

1 — O Presidente do PNDP passe a ser o Dr. Fernando de Almeida, Presidente do Conselho Diretivo do
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, I. P., e

2 — A Dr.2 Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, é substituida pela Dr.2 Rosa Arménia Martins Campos, as-
sistente hospitalar graduada de Pediatria do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho (pediatra

com competéncia em endocrinologia).

3 — O presente despacho produz efeitos a 20 de novembro de 2014,

26 de junho de 2015. — O Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo

Jorge, I. P., Fernando de Almeida.

" Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série — N.° 128 — 3 de julho de 2015, p. 17800.
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Anexo 6 - Programas de formacgao “Um Dia com o Diagndstico Precoce” em 2017
(152 edicao, 19 de abril; 162 edigao, 21 de novembro)

M
_'teste do pezinho

o que é?

O Programa Nacional de Diagndstico
Precoce diagnostica doengas nas pri-
meiras semanas de vida do bebé, tra-
tando-as precocemente.

_Comissdo Nacional para o
¢ Diagnédstico Precoce

NN

SR

(’ st Naclonal de Saiide
el

(’ nsituo_Nacional de Saiide
Doutor Ricardo Jorge
Local da formagdo:

Centro de Saude Publica Doutor Gongalves Ferreira
Rua Alexandre Herculano, 321
4000-055 Porto

N412 8 39,23
W 8236"19,75”

Pré-inscrico: na Plataforma da Formagao do INSA

http://formext.insa.pt

Inscrigdo: no valor de €20 (vinte euros), o pagamento é efetuado por
transferéncia bancaria para o NIB 0781 0112 00000004045 61. A inscri-
¢do serd confirmada pelo Gabinete de Formag&o apds recegéo do com-
provativo da transferéncia.

de Abril de 2017

Data limite de inscrigéo:

Contactos

ariado da Unidade de R

atal, Metabolismo e

el: 223 401 168
Fax: 223 401 109

N3o se aceitam inscrigges nem pagamentos no dia do evento. As desis-

téncias devem ser a0 INSA com uma ia mini-

ma de 5 dias Uteis em relagdo a data do inicio do evento, para que se

( ’ istituto_Nacional de Satide
Doutor Ricardo Jorge

Centro de Saide Publica Doutor Gongalves Ferreira

Porto

_Umdiacomo

Diagndstico Precoce
152 Edigio

PORTO

19 de Abril de 2017

Enquadramento e objetivos: O Programa Nacional
de Diagndstico Precoce é uma iniciativa de
sucesso, com forte implementagdo a nivel
nacional e baseada numa organizagdo segura e

P )

que procura contint a

melhoria dos aspetos técnicos e assistenciais
do programa. A generosa e competente partici-
pagdo dos profissionais de sadde tem sido fun-
damental para o sucesso do rastreio.

Assim, numa perspetiva de melhoria continua,
com o objetivo de reforgar as competéncias
técnicas (colheita de sangue, conservacio e
envio das fichas), e de promover o envolvimen-
to dos profissionais (informar sobre a organiza-
¢3o do Programa Nacional do Diagnostico Pre-
coce, sobre as patologias atualmente rastrea-
das, critérios de selegdo, etc.) o INSA, com espi-
rito de partilha, promove:

Um diia com o Diagndstico Precoce....

08:45 - Rececdo e entrega de documentagdo

09:10 - Abertura

09:15 - Organizac&o do Programa Nacional do Diagndstico
Precoce

Laura Vilarinho (INSA)

09:40 - Rastreio neonatal alargado a 25 patologias
Hugo Rocha (INSA)

10:10 - Estudo pilote da Fibrose Quistica
Ana Maredo (INSA)

10:40 - Rastreio neonatal e bioética

Paulo Pinho e Costa (INSA)

11:00 - Coffee break

possa proceder a0 das vagas e 3 devolugio do paga-
mento.
N ' Xj _Umdiacomo
)G vesendecnio == | ) Lo
Diagnéstico Precoce
Programa:

11:30 - Experiéncia de um Centro de Tratamento
Centro Hospitalar Universitario do Porto

Esmeralda Martins - Pediatra

Manuela Almeida - Nutricionista

12:30 - Discussdo

13:00 - Almogo livre

14:30 - Mesa Redonda - Normas de colheita;

armazenamento; envio, etc.

Laura Vilarinho, Paulo Pinho e Costa (INSA)

15:30 - Duvidas, problemas, etc.
Discuss3o global

16:00 - Visita @ Unidade de Rastreio Neonatal

17:00 - Encerramento

76

_Programa Nacional de _Relatério 2017




_Programa Nacional de _Relatério 2017

Diagndstico Precoce

Anexo 7 - PNDP - Folheto informativo sobre o Programa para pais

_0 rastreio ¢ obrigatério?

_MNao €, ¢ estard sempre dependente da vontade dos
pas. Porém, dado que para tods a5 doengas estudades
s Vatamento, as vantagens para o bebé e para o
ambiente e que se esta inserdo Sa0 Gl ¢ evidents.
Anéo reazacéo do ratreio néo impica qualauer perda
de dieios quer para 0 bebé quer para s peis

_ls the screening mandatory?

No, in Portugal the neonatal screening depends
of the parents will. However, since all the
screened disorders are treatable, the advantages
for the baby and his family re evident.

.

——.

covEnon:
BORTUGAL

-

e, Nalon)de Saide

GOVERNO DE S
PORTUGAL ’

Colabore connosco

Programa Nacional de Rastreio Neonatal
Instituto Nacional de Saide Doutor Ricardo Jorge
Rua Alexandre Herculano,321

4000-055 Porto

| Para qualquer divida pode contactar o Secretariado
alraves dos telfones:
223401168/ 223401157 / 223401170

Ouvia o.mal: pe@diagnosticoprecoce.pt
Ousite: www diagnosticoprecoce pt
ouwwwinsapt

GOVERNO DE
F PORTUGAL

‘ s Nacionl de Side

O

_Teste do pezinho

0 que é?

0 Programa Nacional de

Rastreio Neonatal

diagnostica doencas nas primeiras semanas
de vida do bebé, tratando-as precocemente.

— Comissao Executiva
do Programa Nacional
de Rastreio Neonatal

_“Newborn Screening, what tis?

_The National Newborn Screening Program
diagnoses and treats some lfe threatening
disorders in th fist weeks o e

0 que € o rastreio neonatal?

What is the newborn screening?

Congénito*

- Algumas criangas nascem com doengas
graves que clinicamente sao muito dificeis de
diagnosticar nas primeiras semanas de vida, e
que mais tarde podem provocar atraso mental,
alteragoes neurologicas graves, alteragoes
hepaticas, ou até situagdes de coma.

- £ possivel contudo, por andlises a0 sangue,
efetuadas ao sangue, a partir do 3° dia de vida,
diagnosticar estas doengas mesmo antes do
aparecimento dos sinais clinicos e iniciar o
tratamento precocemene.

_Some children are born with severe
diseases that are very diffcult (0 diagnose
clinically in the first weeks of e, but ater
develop mental retardation, severe
neurological disturbances, hepatic
dystunction or even sudden death.

However, with a blood analysis, itis
possible, from the third day of lfe, to
diagnose these diseases, in order to start
treatment before the onset of symptoms

Que doencas se diagnosticam? / What diseases are in the panel?

_Que doengas se diagnostica em Portugal
com este Programa?

_Atualmente rastreiam-se 24 Doengas
Hereditarias do Metabolismo e o
Hipotiroidismo Congénito e esta a decorrer
um estudo para a Fibrose Quistica.

_Doengas Hereditarias do Metabolismo

_Nas Doengas Hereditarias do Metabolismo a
Grianga nao consegue utilizar determinadas
substancias que fazem parte da sua
alimentagao,  que em excesso sao toxicas para
o figado, sistema nervoso central, etc..

_Na maioria dos casos, a solugao ¢ alimenta-la
0 mai rapidamente possivel com uma dieta
especial em que essas substancias sejam
devidamente controladas.

_What diseases are included in the
screening panel?

_Presently, 24 inborn errors of
metabolism (genetic disorders),
congenital hypothyroidism and cystic
fibrosis are included.

_inborn Errors of Metabolism

“Inmost of the Inborn Errors of Metabolism
the baby cannot metabolize some natural
substances present in hs diet, which
accumulate and become toxic to the liver
nervous system, and other organs

_In most cases, a special diet makes it
possible to control adequately those
substances. This special diet must be
started as soon as possible. In some cases,
itis enough to avoid prolonged fasting.

“Nesta doenga a trbide nao existe ou funciona
mal, ndo produzindo em quantidades suficientes
uma hormona (tiroxina) que € fundamental para
um bom desenvolvimento fisico e mental.
_Esta hormona terd de ser fornecida a crianca
como medicamento diério, o mais cedo
possivel & em principio durante toda a vida.

_Congenital Hypothyroidism
i this disease the thyroid gland is absent
or its function is impaired, so there is not
enough thyroid hormone.

_This hormone s essential for adequate
‘psychomotor development. It will have to be
administered daly, possibly for lfe.

Como devem proceder os pais? / How should parents proceed?

_Como devem proceder os pais, quando
nasce o bebé?

_Nas Matemidades, Hospitais, e Centros de
Salde, existem fichas apropriadas para a
colheita de sangue.

_A partir do 3° dia de vida e se possivel até a0
6°, 0s pais devem levar o bebé a um desses.
locais para fazer a colheita de sangue.

Com uma ou duas picadas no calcanhar do bebé
consegue-se 0 sangue suficiente , que é colhido
para o papel de fifro e, depois de seco, enviado
pessoalmente ou pelo correio para a Unidade de
Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética do
Instituto Nacional de Satde Doutor Ricardo
Jorge, IP onde séo realizadas todas as andlises
sendo uma Unidade acreditada pelo IPAC.

_When the baby is born, how can
parents test their child?

_In the maternity, hospital or health centers
there are appropriate cards with the fiter
‘paper to collect the blood samples.

_To perform the test the parents should take
the baby for blood sampling. This has to be
done between the third day of lie, first
choice, or until the sixth day.

The blood sampling is done from the heel
of the baby. The heel s pricked and the
blood collected to the fiter paper in the
card. The blood spot s allowed to dry and
after s sent by mail to Newborn Screening
Metabolism and Genetics Unit of National
Institute of Health Doutor Ricardo Jorge, |
which are performed all analyzes being one
unit aceredited by IPAC.

0Os pais sao avisados? / Access the results of test?

_Os pais s@o avisados dos resultados?

_Um programa deste tipo, com andlises.
gratuitas e abrangendo todos 0s recém-
nascidos, nao permite o envio de resultados.

_How do parents access the result of
test?

_As this National Newborn Program screens
allthe babies resident in Portugal s not

0s pais s6 serao contactados se as analises
néo forem normais ou se houver necessidade
de qualquer confirmagéo laboratorial.

Se for detectada alguma das referidas doencas,
0s pais serdo imediatamente avisados,
diretamente pelo telefone ou através do Centro
de Saude, de modo a iniciarem o tratamento o
mais precocemente possivel.

_Poderdo contudo conhecer os resultados
Normais através da internet, 3 semanas apds a
picada no pezinho, consultando o enderego:
www.diagnosticoprecoce.pt e introduzindo o
nimero de codigo anexo a ficha, que Ihes sera.
entregue na altura da colneita.

0 resultado serd dado em termos de “Normal”
ou * Em curso”.

Nesta pagina, poderao também encontrar
informagdes mais detalhadas sobre as doengas
rastreadas.

feasible to send the result individually
The parents will only be contacted in case of
abnormal resultor if a second sample for
laboratory confirmation is needed.

If a disorder from the panelis detected, the
parents wil be immedately contacted, by
‘phone or by the Health Center / Treatment
Center o start the treatment very earl.

_Ifthe resultis normal, 3 weeks after the
Sampling time the result can be checked at
the site: www.diagnosticoprecoce.pt
through the bar code number that was
attached to the card, when the blood spot
was taken.

I the site the result appears as *Normal" or
*Em curso” (understuo)).

The parents can also find more detailed
information about the diseases screened,
organization of prograi or articles about
National Newborn Screening Program.

Que resultados esperar? / Which results can be expected?

_Que resultados se podem esperar se o
bebé for afetado?

_Se o diagnostico for feto precocemente e o
tratamento ou dieta iniciados nas primeiras
‘semanas de vida, o prognstico ¢ bom, embora
varie de doenga para doenga, uma vez que os.
varios tratamentos apresentam diferentes graus
de dificuldade e eficécia. Em Portugal existem
Centros de Tratamento especializados para
todas as patologias rastreadas ao longo do
Continente e nas Regides Autonomas da
Madeira e dos Agores.

_Para mais informagdes, podem consultar na
Internet o enderego atras referido.

_Which results can be expected if the
baby is affected?

When both the diagnosis and treatment
occur within the first days of i, the
prognosis is good, although this depends of
the disease, as the differenty treatments
present diverse types of dificulty and
effectiveness. In Portugal there are
specialized treatment centers for all
diseases tracked throughout the continent
and the autonomous regions of Madeira and
the Azores,

For more information, the internet site
referred before can be looked up.

Disponivel em: http://www.diagnosticoprecoce.org/Inst_R_Jorge_Folheto_Teste_Pezinho_PT_3C.pdf
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Anexo 8 - ANFQ - Folheto informativo sobre a Fibrose Quistica para pais

FIBROSE
QUISTICA (FQ)

Guia para Pais e Familia
L

CONTACTOS

Associacao Nacional de Fibrose Quistica
da Ferreira de Lacerda n.° 1 - r/c esq.

Site: www.anfq.pt

E:Q Fibrose Quistica (FQ) - Guia para Pais e Familia: folheto
Associagao Nacional de Fibrose Quistica

Lisboa, 2012. Disponivel em:
www.anfg.pt/wp-content/themes/theme1321/Anexos/Guia%20para%20Pais%20e%20Familia.pdf
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Anexo 9 - PNDP - Cartaz de divulgacdo do Programa para pais

Instiuto_Nacional de Satude
‘Doutor Ricardo Jorge

g GOVERNO DE
% PORTUGAL
MINISTERIO DA SAUDE

(0 teste do pezinho
na internet

Sab|a que agora pode ver na internet se a ficha com o sangue do seu filho

ja chegou ao Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge
e se 0s resultados do rastreio estdo normais?

E Se néo tiver acesso Apresente no Centro de Sadde

N o taldo que Ihe entregaram

a |nternet7 na altura da colheita, e ai sera ajudado.

Para os Pais .
NOTA: CONSERVE ESTE TALAO

Para saber o resultado do teste do seu filho ou confirmar a recegao da ficha,
consulte na interet www.diagnosticoprecoce.pt e digite este numero.

o N
€Q® _
-
o . Programa Nacional de Rastreio Neonatal
Comissao Executiva Instituto Nacional de Saiide Doutor Ricardo Jorge
: Rua Alexandre Herculano,321
do Programa Nacional 4000055 Porto
¢ de Rastreio Neonatal www.diagnosticoprecoce.pt

Disponivel em: www.diagnosticoprecoce.org/Instituto_Ricardo_Jorge_Cartaz_Teste_Pezinho_2C.pdf
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Anexo 10 — Despacho n.° 4326/2008, de 19 de fevereiro. Centros de Tratamento dos Hospitais para as
doencas devidas a erros congénitos do metabolismo

MINISTERIO DA SAUDE
Gabinete do Secretario de Estado da Saulde
Despacho n.° 4326/2008 '

O despacho n.° 25 822/2005, publicado no Diario da Republica, 2.2 série, n.° 239, de 15 de Dezembro de
2005, veio clarificar as condicdes de comparticipacéo dos produtos dietéticos que, com carécter terapéutico,
sdo indicados para satisfazer as necessidades nutricionais dos doentes afectados de erros congénitos do

metabolismo.

O mesmo despacho define que estes produtos dietéticos s@o comparticipados na sua totalidade desde
que prescritos pelo Instituto de Genética Médica Dr. Jacinto de Magalhdes ou nos centros de tratamento

protocolados com o este Instituto.

Contudo, alguns dos doentes rastreados naqueles centros de tratamento ja atingiram a fase da adoles-
céncia e 0 seu acompanhamento passou a ser efectuado nos servicos de medicina interna de hospitais
nao protocolados.

Assim, o despacho n.° 25 822/2005 carece de ser alterado de modo a ajustar-se as actuais circunstancias.

Aproveita-se 0 ensejo para proceder a actualizacdo da designagdo de alguns dos hospitais que,

entretanto, alteraram a sua natureza juridica.
Assim, determino o seguinte:

Os centros de tratamento dos hospitais identificados no n.° 2 do despacho n.° 25 822/2005, publicado
no Diario da Republica, 2.2 série, n.° 239, de 15 de Dezembro de 2005, passam a ser 0s seguintes:

a) Centro Hospitalar de Coimbra, E. P. E.;

b) Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.;

c) Centro Hospitalar do Porto, E. P. E.;

d) Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, E. P. E,;

e) Hospital Central do Funchal;

f) Hospital do Divino Espirito Santo, de Ponta Delgada;

g) Hospital de Santa Maria, E. P. E.;

T Publicado no Diério da Republica, 2.2 série — N.° 35 — 19 de fevereiro de 2008, p. 65083.
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h) Hospital de Santo Espirito, de Angra do Heroismo;
i) Hospital de S. Joao, E. P. E;
j) Hospitais da Universidade de Coimbra.

O presente despacho entra em vigor no dia seguinte ao da sua publicagao.

23 de Janeiro de 2008. - O Secretario de Estado da Saude, Francisco Ventura Ramos.
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