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INTRODUCAO

O Programa Nacional da Triagem Neonatal
(PNTN) visa o diagnostico precoce de doengas
trataveis. No Distrito Federal, a Lei Distrital
4.190/08 institui que o teste seja realizado na
alta hospitalar e a Lei 6.382/19 incorporou as
doengas lisossomais. A Doenca de Fabry é um
erro inato do metabolismo do grupo das
doencgas de depdsito lisossdbmico, causada por
uma mutagdo no gene GLA, que codifica a
enzima a-galactosidase A (a-GAL). Essa
deficiéncia leva ao acumulo de
glicoesfingolipidios, principalmente
globotriaosilceramida  (GL-3), em diversos
tecidos e 6rgaos, resultando em danos renais,
cardiacos e no sistema nervoso. A doenga é
classificada em duas formas principais: a forma
classica, com inicio dos sintomas na infancia ou
adolescéncia, e a forma de inicio tardio. A
prevaléncia estimada é de 1 em cada 40.000 a
60.000 homens. A triagem neonatal é realizada
pela medicdo da atividade da enzima
a-galactosidase A em amostras de sangue seco,
e o diagnostico é confirmado por meio de testes
genéticos. O tratamento principal é a terapia de
reposicao enzimatica (TRE).

OBJETIVO

Avaliar a epidemiologia da doenga de Fabry
no DF a partir dos dados da triagem neonatal
e comparar com a literatura.

METODOLOGIA

Foi realizado um estudo analitico retrospectivo
de coorte avaliando dados da triagem neonatal
do DF entre 2023 e 2024, além da comparagao
com os dados da literatura.

RESULTADOS E DISCUSSAO

68.100

Recém-nascidos triados

29

Convocados
15 10 3 1
Alta Confirmados Acompanhamento | Perda

VUS

15 tiveram alta apds descartar doenga, 10
confirmaram o diagndstico e 3 mantém
acompanhamento para investigagdo, com
presencga de variante de significado incerto e
sem elevagéo de Lyso-Gb3.

A deteccdo de casos, mesmo em um
programa de triagem, é um desafio devido a
grande quantidade de variantes ja descritas e
a existéncia de variantes de significado
incerto, a necessidade de investigacédo familiar
e a identificagdo de mulheres heterozigotas,
que podem apresentar sintomas, mas, por
vezes, tém niveis de atividade enzimatica
dentro da normalidade.

CONCLUSAO

A inclusdo da Doenca de Fabry na triagem
neonatal do Distrito Federal representa um avango
significativo para a saude publica. melhorando a
qualidade e a expectativa de vida dos pacientes.
No entanto, é fundamental o estabelecimento de
protocolos claros para o acompanhamento de
pacientes com variantes de significado incerto e
para a investigagdo de familiares, garantindo um
cuidado integral.

REFERENCIAS

Entre os anos de 2023 e 2024, foram realizadas
68.100 coletas de Teste do Pezinho. 29 pacientes
foram chamados para consulta devido a alteragéo
para Doenga de Fabry, sendo que destes
pacientes, 1 perdeu o acompanhamento antes do
confirmatério (Transferido para outro estado).




