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Médicos
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diagnóstico

Tempo médio do 
diagnóstico
de um paciente com 
diagnóstico de doenças 
genéticas

No Maranhão, a escassez de
geneticistas e a baixa renda
dificultam o acesso a exames
genéticos, tanto no setor público
quanto privado. Nesse contexto, o
diagnóstico precoce é fundamental
para mudar o curso clínico dessas
condições.

Implementar e avaliar a triagem genética neonatal como
estratégia para diagnóstico precoce de doenças raras,
reduzindo o tempo de diagnóstico e ampliando o acesso ao
cuidado especializado.

MARANHÃO

CUSTO DO SEQUENCIAMENTO

ROADMAP DA IMPLANTAÇÃO

+1.888 PARTOS 
DE JAN/24 A JUN/25

+286 EXAMES (15,1%) 
REALIZARAM INVESTIGAÇÃO GENÉTICA NEONATAL

7 CASOS COM MUTAÇÕES 
95,5% sem alterações
2,0% com baixo risco (traço falciforme ou com variação 
no gene BTD)
2,5% com variantes patogênica nos genes APOA5, 
SORD, GJB2, LHX4, SCN4A, LDLR E IDS. 

O pediatra foi decisivo na adesão das famílias, mas orientações
desestimulantes e o custo limitaram a realização do exame a
15% dos nascimentos; a visão restrita sobre testes genéticos
vem mudando com a prática multiprofissional e os resultados
clínicos.

Em 2024, um novo fluxo de cuidado neonatal foi
implementado

Com a redução dos custos dos testes e o aumento da
especialização em genética, esse modelo pode ser replicado em
diferentes contextos, inclusive públicos. A estratégia não requer
estrutura laboratorial local complexa, podendo ser realizada
com apoio externo. A experiência reforça o papel dos pediatras
como agentes de capilarização do diagnóstico precoce,
especialmente em regiões com poucos geneticistas. Trata-se de
uma abordagem escalável, sustentável e com impacto direto na
assistência neonatal.
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