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O objectivo mais importante do estudo estatistico

das repeticoes € saber se, quando necessitamos de

repetir uma analise de rastreio, seja por motivos
médicos (valor alterado, prematuridade), seja por
motivos técnicos, ha uma resposta eficaz e o

Os numeros dizem-nos que sim. Em 1274 pedidos

de repeticdo s6 36 ndo foram recebidos, o que
equivale a uma taxa de resposta de 89,3%.

sistema funciona.
Figura 14: Prevaléncia das doencas rastreadas em 2009 I
|
99.809 HC 47 112124
99.809 PKU 6 1/16.635
99.809 Outras DHM 38 1/2.627

_030/031



_Programa Nacional de
Diagndstico Precoce

Os numeros globais do rastreio desde o seu inicio até ao fim de 2009 sao os seguintes.

Figura 15: Prevaléncia desde o inicio do rastreio até final de 2009 I
I
[
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3.003.159 PKU 274 1/10.960
448.993 Outras DHM 136 1/3.301
A prevaléncia das diferentes Doencas Hereditarias do Metabolismo desde o inicio do rastreio até ao
final do ano de 2009 é a seguinte:
Figura 16: Prevaléncia das metabolopatias rastreadas |
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Incluimos este ano no grupo das Doencas Séo casos que, especialmente quando do sexo
Hereditarias do Metabolismo os casos que vimos feminino, se devem manter em observagao e
referenciando com Hiperfenilalaninemias moderadas. controle durante varios anos dado poderem vir a
Trata-se de situagdes em que os valores de necessitar de tratamento, seja por simples alteracéo
fenilalanina, embora superiores a 2,5 mg/dl ndo dos valores, seja por uma eventual gravidez.
chegam a atingir os niveis terapéuticos, ou seja, O défice de MCAD mantém-se como sendo a

6,0 mg/d. patologia mais frequente, logo seguida da Fenilcetontiria.
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A Hiperfenilalaninemia moderada e os défices de MAT e 3-MCC seguem-nas em numero de
casos detectados

Figura 17: Prevaléncia das patologias identificadas
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Estudamos este ano menos 5.479 recém-nascidos vai descer entre 4 e 5% em relacdo ao ano
do que em 2008, o que representa 0 nimero mais passado, 0 que nao é positivamente uma boa
baixo desde que iniciamos o rastreio, com excepcgao noticia em termos demogréficos.

dos primeiros 4 anos em que a taxa de cobertura
se encontrava ainda numa fase inicial de grande
ascensao. Isto significa que a taxa de natalidade
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Figura 18: RN Estudados: 1980 - 2009 | |
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Figura 19: Evolugéo da Natalidade: 1980 - 2009 I I
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A taxa de cobertura relativa ao ano de 2008 nao
corresponde exactamente a realidade como
habitualmente acontecia. Na verdade, embora
nos tenhamos o registo de 105.437 rastreios
neonatais, segundo o Instituto Nacional de
Estatistica nasceram naquele ano em Portugal
apenas 104.594 bebés, ou seja, menos 843 do
que 0s que nds rastreamos.

Donde vem a disparidade destes nimeros?

Quando uma ficha entra no secretariado da
Unidade de Rastreio, é imediatamente numerada
e enviada para o laboratério para a execucao
das andlises. Neste passo nao pode de forma
alguma haver atrasos ou compassos de espera.
Habitualmente, 1 ou 2 dias depois, a ficha ja
disponibilizada pelo laboratdrio, é introduzida no
sistema informatico, o que acontece antes da
chegada de eventuais repeticoes. Porém este
ano a situacao alterou-se. Pelas razdes ja
referidas na nota introdutdria, o sistema entrou
varias vezes em colapso e passamos grande
parte do ano com atrasos no registo informatico
que oscilaram entre as 2 e 4 semanas. Assim,
quando uma repeticao chega ao secretariado e
é numerada, a primeira ficha, embora ja tenha
vindo do laboratério, ainda ndo tem registo
informatico, e a repeticdo segue para o
laboratorio como sendo nova quando na
realidade ndo é. Acontece ainda que 0 nome da
mae pode vir escrito de forma diferente, ou
mesmo uma ficha trazer o nome da mae e a
outra 0 nome do pai, e nessas condicdes 0
sistema de detecgdo informatica de repeticoes
deixa de funcionar.
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Acresce que muitos pais, como a Internet lhes
diz que a ficha “ainda ndo chegou’, telefonam a
perguntar o que se passa e a cautela fazem uma
segunda colheita, a qual muito provavelmente
vai acontecer a mesma coisa.

Como em 2009 estes problemas se mantiveram,
estamos convencidos que quando procedermos
ao calculo da taxa de cobertura vamos ter o
mesmo problema.

Estamos a tentar melhorar o sistema informatico
de deteccao de repeticGes e acreditamos que
por esse lado a situag@o vai melhorar, mas se 0s
atrasos se mantiverem, o problema de contar a
repeticdo como rastreio vai persistir.

Conseguimos apesar de tudo evitar atrasos
significativos na execucdo das andlises, e
continuamos convictos que passado este periodo
de turbuléncia a situacdo se ira rapidamente
normalizar.

A Comissao Executiva do Programa Nacional de
Diagnéstico Precoce

Rui Vaz Osério, M.D.
Laura Vilarinho, Ph.D
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BH4 - Parecer sobre a sua utilizacao

A Fenilcetonuria é uma doenca provocada
pelo défice de fenilalanina-hidroxilase, uma
das enzimas intervenientes no metabolismo
da fenilalanina. O excesso da fenilalanina

no Sistema Nervoso Central vai provocar
desorganizag¢ao no processo de mielinizagéo,
diminuic@o do nimero de conexdes entre

0s neuronios e atraso mental.

A Unica solucéo terapéutica actualmente
existente em Portugal € o cumprimento
duma dieta pobre em fenilalanina e
consequentemente em proteinas, durante
toda a vida. Existe porém ja em curso
noutros paises europeus uma solugao
alternativa, com base na estimulagéo da
enzima residual existente por uma co-enzima
que também intervém no seu habitual ciclo
metabdlico, a BH4, recentemente
comercializada em Portugal com 0 nome
de KUVAN.

Trata-se de uma terapéutica que sé resulta
em doentes com pelo menos 20 a 30% de
enzima funcionante e aparentemente
possuidores de determinadas mutacdes.
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Num estudo efectuado em Portugal em
2003, tinhamos ja seleccionados 42 doentes
nessas condicdes para um estudo piloto que
nao se chegou a realizar, e estima-se que
cerca de 20% de 300 doentes actualmente
em tratamento no nosso pais possam vir a
beneficiar desse novo tratamento.

Trata-se dum medicamento que apesar do
seu custo vai contribuir decisivamente para
uma melhor qualidade de vida desses doentes,
dada a possibilidade de liberalizar uma dieta
muito restritiva como € a actualmente sequida.
E de referir que a comparticipacdo que vier

a ser autorizada para este produto sera
parcialmente compensada com a diminuicao
de consumo dos produtos dietéticos
hipoproteicos comparticipados a 100%.

Pela Comissao Executiva do Diagnéstico Precoce

Rui Vaz Osério, M.D.
Laura Vilarinho, Ph.D.

Porto, 26 de junho de 2009
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[ Taxa de Cobertura desde o inicio do rastreio I
. A0 ]

1980 6,4
1981 19,1
1982 37,9
1983 48,6
1984 73,4
1985 80,4
1986 85,0
1987 87,5
1988 91,1
1989 92,1
1990 95,1
1991 95,4
1992 95,5
1993 97,3
1994 97,0
1995 97,9
1996 98,9
1997 99,1
1998 98,9
1999 99,7
2000 98,8
2001 98,8
2002 99,6
2003 100,2
2004 99,3
2005 99,3
2006 99,6
2007 99,6
2008 100,8
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