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INTRODUÇÃO

OBJETIVO METODOLOGIA

A triagem neonatal permite a detecção precoce e pré-sintomática de doenças tratáveis, com técnicas bioquímicas de
sangue em papel filtro. Com o sequenciamento de nova geração (NGS), a aplicação para fins diagnósticos nos
programas de triagem neonatal (PTN), começa a ser postulado por grupos que atuam com triagem neonatal, contudo
a implementação do NGS nos PTN gera desafios, como questões éticas, legais, sociais, de interpretação de
variantes, de infraestrutura adequada e mesmo da escolha de quais genes serão analisados considerando os
princípios da triagem neonatal.

Apresentamos aqui a proposta de um teste molecular
para ser utilizado na triagem neonatal considerando
os posicionamentos dos grupos que atuam no tema.
Avaliamos também os dados de uma coorte de 100
casos sequenciados em um laboratório de análises
genômica que oferece o teste molecular de triagem
na saúde suplementar.

RESULTADOS E DISCUSSÃO

REFERÊNCIAS

Realizada revisão da literatura no pubmed buscando
por “molecular newborn screening”, selecionados
artigos de interesse que foram avaliados por médico
geneticista e desenhado um teste de triagem levando
em consideração o consenso entre as doenças e
genes relevantes propostos nos artigos. Tal produto
foi disponibilizado em um contexto de saúde
suplementar e após um ano foram analisados os
resultados dos 100 primeiros casos que realizaram o
teste nesses moldes.
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CONCLUSÃO:

Avaliadas as informações dos estudos americanos GUARDIAN Study, BabySeq, BeginNGS e Early Check, dos
europeus Generation Study, Baby Detect, Screen4Care, PERIGENOMED e do australiano BabyScreen+. As principais
doenças consideradas por esses grupos para compor um teste de triagem neonatal foram revisadas e incluídas em
um produto de análise molecular para ser utilizado no contexto de triagem neonatal, com um total de 600 genes.
Entre os grupos de doenças incluídas no teste se destacam os Erros Inatos do Metabolismo, Erros Inatos da
Imunidade, Síndromes Dismorfológicas e Doenças Hematológicas. O teste foi realizado em 100 crianças, após
consentimento dos pais ou responsáveis, todas commenos de 1 ano de vida, em uma proporção de 55 meninas e 44
meninos. Do total, 11 casos tiveram resultado positivo, com 5 crianças apresentando variantes patogênicas em
G6PD, com 1 em hemizigose, 1 em homozigose e em 3 com 2 variantes em heterozigose, sem a caracterização de cis
ou trans. Outras 6 crianças apresentavam 1 variantes cada em COL4A4, ACTA2, PTPRQ, LDLR, GLRA1 e TP53,
patogênicas ou provavelmente patogênicas.
O teste de triagem molecular neonatal leva em consideração o posicionamento de especialistas ao redor do mundo.
A nossa coorte apresentou uma positividade de 11%, sendo que em 3 casos relacionados ao G6PD não foi possível
identificar se as variantes formavam um haplótipo ou estavam em trans, o que indica que a avaliação conjunta com
testes bioquímicos é fundamental para que as técnicas se apoiarem mutuamente melhorando a resolução
diagnóstica.

A triagem neonatal molecular se mostra como uma
metodologia a ser considerada para ampliações dos
PTN, mas necessita de consenso sobre o que
investigar, além de seguir os princípios gerais de
triagem neonatal, o que inclui a possibilidade de
tratamento e seguimento clínico desses pacientes,
além de preferencialmente ser realizada em paralelo
aos métodos bioquímicos melhorando assim, em
uma análise única, a resolutividade de ambas as
metodologias.
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