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INTRODUCAO

As doencas lisossomais de depdsito (DLDs), compdem um grupo

heterogéneo de disturbios genéticos causados por falhas no metabolismo
de macromoléculas dentro dos lisossomos, geralmente devido a
deficiéncia de enzimas especificas.! Essas condicdes sdo progressivas,
frequentemente graves e potencialmente fatais, mas muitas apresentam
terapias disponiveis, como reposicdo enzimatica ou terapias génicas
emergentes. Com isso, a triagem neonatal (TN) para DLDs vem ganhando
destaque como estratégia de saude publica.2.Em 2008 a TN foi ampliada
no DF por meio da Lei Distrital 4.190/08.% Esta lei instituiu a realizagdo do
“Teste do Pezinho” na alta hospitalar, independente das condi¢des de
salde do recém-nascido. Em 2019, a Lei Distrital no 6.382/19 instituiu a
triagem para doengas lisossomais (Mucopolissacaridose Tipo |, Doengas
de Pompe, Krabbe, Fabry, Gaucher e Niemann Pick) e Imunodeficiéncia
Combinada Grave (SCID).4 Atualmente a TN do DF encontra-se na etapa 5
da Lei 14.154/215, realizando o rastreamento de aproximadamente 62
doengas.

OBJETIVO:

Descrever e analisar os dados obtidos a partir da implementagao da
triagem neonatal para DLDs no ambito do servigo publico de satide do
Distrito Federal, no periodo de janeiro de 2023 adezembro de 2024. Busca-
se quantificar o nimero total de recém-nascidos triados para DLDs no
periodo avaliado, bem como as taxas de recoleta, encaminhamento para
avaliagdo ambulatorial especializada e confirmagao diagnostica.

METODOLOGIA:

Trata-se de um estudo observacional, descritivo e retrospectivo, baseado
na andlise de dados secundérios obtidos por meio do programa de triagem
neonatal para DLDs da Secretaria de Estado de Salude do Distrito Federal
(SESDF), referente ao periodo de janeiro de 2023 a dezembro de 2024. A
triagem foi realizada em amostras de sangue coletadas em papel-filtro de
recém-nascidos atendidos na rede publica do Distrito Federal. As amostras
foram coletadas antes da alta hospitalar apés nascimento. O painel de
DLDs triadas incluiu doenca de Fabry, doenca de Pompe,
mucopolissacaridose tipo | (MPS I), doenga de Gaucher, Doenga Niemann-
Pick A e B. As atividades laboratoriais foram conduzidas por equipe
especializada e incluiram a medigdo quantitativa da atividade das enzimas
s acidop-glucocerebrosidase (ABG), acido-esfingomielinase (ASM), acido-a-
glucosidase (GAA), B-galactocerebrosidase (GALC), a-galactosidase A
(GLA) e a-L-iduronidase (IDUA) em manchas de sangue seco (DBS) de
recém-nascidos utilizando espectrometria de massas (Kit NeolLSD,
Rewvity®)® conforme protocolos padronizados para triagem neonatal.
Resultados alterados foram reconfirmados com nova amostra e, quando
persistentes, os pacientes foram encaminhados para avaliagdo clinica
ambulatorial com especialistas em genética médica e doencas raras. Para
confirmacdo  diagndstica, foram  utilizados  testes laboratoriais
complementares, incluindo Dosagem de biomarcadores especificos,
dosagem de atividade enzimatica e sequenciamento de nova geracdo
(NGS) Foram analisadas duas fontes principais de dados :Planilha de
controle geral da triagem neonatal com indicadores quantitativos mensais
(total de triagens realizadas, recoletas, encaminhamentos para consulta e
confirmagdes  diagndsticas);Planilha de registro  clinico-laboratorial
individualizado dos pacientes com diagndstico confirmado ou ainda em
investigacdo ambulatorial, incluindo dados como tipo de DLD, resultados
de exames moleculares e observagdes clinicas relevantes. Os dados foram
organizados em planilhas do Microsoft Excel® e analisados de forma
descritiva. As varidveis categéricas foram expressas em frequéncias
absolutas e relativas, e os dados numéricos foram apresentados como
totais acumulados e médias mensais.

RESULTADOS E DISCUSSAO:

Durante o periodo de janeiro de 2023 a dezembro de 2024, foram triados
68.100 recém-nascidos na rede publica do Distrito Federal. No ano de
2023, foram realizadas 262 recoletas devido a resultados alterados nos
testes iniciais, correspondendo a uma média mensal de 21,8 recoletas. A
maior concentragdo ocorreu em abril (n=68), seguido por maio (n=34). Ja
em 2024, observou-se um aumento no nimero de recoletas, totalizando
298 no ano, com média mensal de 24,8.

Os meses com maior nimero de recoletas foram janeiro (n=58), fevereiro
(n=48) e outubro (n=34). Destaca-se que, a partir de agosto de 2024,
houve um aumento discreto e sustentado no nimero de recoletas, que se
intensificou nos meses subsequentes. Tal fendmeno esta associado a
manutengao corretiva e calibracdo do espectrometro de massas, realizada
naquele més, a qual resultou na aplicagdo de pontos de corte mais
conservadores para os marcadores bioquimicos. Essa medida visou
reduzir o risco de falsos negativos, porém implicou em maior nimero de
amostras classificadas como suspeitas e, portanto, submetidas a nova
coleta para reconfirmagdo laboratorial. No total, 208 recém-nascidos
foram encaminhados para consulta ambulatorial especializada no periodo
analisado — 97 em 2023 (média mensal: 9,7) e 111 em 2024 (média
mensal: 9,3). O pico de encaminhamentos em 2023 ocorreu nos meses de
abril (n=29) e margo (n=11), refletindo o alto volume de recoletas nesse
periodo. Em 2024, o maior nimero de encaminhamentos foi registrado em
outubro (n=13) e novembro (n=12). Estdo em seguimento 11 casos de
doengas lisossémicas ao longo dos dois anos — quatro em 2023 e sete
em 2024. Foram confirmados 8 diagndsticos, sendo 6 pacientes com
doenga de Fabry e 2 casos de doenca de Pompe. Em uma suspeita de
MPSI foi descartado o diagnéstico e em outros dois casos de suspeita de
doenca de Pompe foram classificados como heterozigoto e
pseudodeficiéncia de GAA, respectivamente. Durante o periodo do estudo,
foram registrados oito 6bitos entre os pacientes com suspeita de DLDs na
triagem neonatal. Em 2023, ocorreram cinco obitos (média mensal: 0,5),
com concentragdo nos meses de margo, maio, junho e julho. Em 2024,
foram registrados trés dbitos (média mensal: 0,3), sendo um em cada um
dos meses de janeiro, fevereiro e junho.

CONCLUSAO:

A implementacdo e manutencdo do programa de triagem neonatal para
doencas lisossémicas (DLDs) no ambito da Secretaria de Estado de
Saude do Distrito Federal demonstrou ser uma estratégia viavell e efetiva
para a deteccdo precoce de condicbes genéticas raras, mas
potencialmente tratdveis. A triagem de 68.100 recém-nascidos entre
janeiro de 2023 e dezembro de 2024 resultou na identificacdo de 11 casos
suspeitos de DLDs, representando uma taxa de detecgdo compativel com
a literatura internacional para programas populacionais de larga escala.7
O programa também evidenciou a importancia da articulagdo entre os
setores laboratoriais, ambulatoriais e de gestdo da saude publica. A taxa
de recoletas, embora elevada em alguns periodos, refletiu
adequadamente os ajustes metodolégicos necessérios para garantir a
sensibilidade do sistema, especialmente apés a manutencédo técnica do
espectrdmetro de massas em agosto de 2024. Tal intervencdo elevou
temporariamente o nimero de amostras com suspeita de positividade.
Embora nem todos os 6bitos tenham tido relagdo direta confirmada com
doengas lisossomicas, eles reforcam a necessidade de um
acompanhamento clinico intensivo e precoce paraessa populagdo. Assim,
a triagem neonatal amplia as possibilidades de um manejo clinico mais
eficiente, contribuindo ndo apenas para a sobrevida, mas também para a
qualidade de vida dos pacientes acometidos.
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