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OBJETIVO

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

METODOLOGIA

Em 2024, um novo fluxo de cuidado neonatal foi
implementado
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RESULTADOS E DISCUSSAO
@ +1.888 PARTOS
DE JAN/24 A JUN/25
(%) +286 EXAMES (15,1%)

REALIZARAM INVESTIGACAO GENETICA NEONATAL

7 CASOS COM MUTACOES

95,5% sem alteracbes

2,0% com baixo risco (traco falciforme ou com variacao
no gene BTD)

2,5% com variantes patogénica nos genes APOAS5,
SORD, GJB2, LHX4, SCN4A, LDLR E IDS.

O pediatra foi decisivo na adesao das familias, mas orienta¢des
desestimulantes e o custo limitaram a realizagdo do exame a
15% dos nascimentos; a visao restrita sobre testes genéticos
vem mudando com a pratica multiprofissional e os resultados

clinicos.
CONCLUSAO

Com a reducdo dos custos dos testes e o aumento da
especializacdo em genética, esse modelo pode ser replicado em
diferentes contextos, inclusive publicos. A estratégia ndo requer
estrutura laboratorial local complexa, podendo ser realizada
com apoio externo. A experiéncia reforca o papel dos pediatras
como agentes de capilarizacdo do diagndstico precoce,
especialmente em regiGes com poucos geneticistas. Trata-se de
uma abordagem escalavel, sustentavel e com impacto direto na
assisténcia neonatal.
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