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RESUMO

A triagem neonatal (TN), popularmente conhecida como “teste do
pezinho”, é a maior acdo de saude publica na reducdo da
morbimortalidade das criancas e tem como objetivo detectar doencas
genéticas e metabdlicas antes do periodo sintomatico, sendo
recomenddvel a sua realizacdo entre 3 a 7 dias apds o nascimento do
recém-infanto. Apesar da sua relevancia, a forma de teste ofertada pelo
Sistema Unico de Saude (SUS) do Brasil ainda é o béasico, o que reduz a
possibilidade de diagnosticar outras 53 doencas, como a fibrose cistica e a
hiperplasia adrenal congénita (HAC), identificada apenas na modalidade
ampliada da TN e caracterizada pela auséncia da enzima 21-hidroxilase -
0 que causa o acUmulo de precursores androgénicos - e pelas alteracdes
na biossintese do cortisol e aldosterona. O diagndstico precoce da HAC,
portanto, é essencial para a reducao das suas intercorréncias. Sob tal
Otica, este artigo objetiva demonstrar a importancia da Triagem Neonatal
ampliada no diagndstico precoce da Hiperplasia Adrenal Congénita e na
prevencao dos seus agravos. Trata-se de uma revisao narrativa a partir de
uma amostra composta por 12 artigos indexados na Biblioteca Virtual em
Saude (BVS) e no SCIELO, utilizando-se como descritores: “Diagndstico”,
“Hiperplasia Adrenal Congénita” e “Triagem Neonatal”. Foram
empregados como critérios de inclusdo: texto completo, em portugués e
inglés, publicados entre 2003 e 2021. A andlise dos resultados
demonstrou que a TN ampliada é eficaz na reducao de 74-86% da
mortalidade de criancas com HAC, a qual possui incidéncia global de
1:15.000 nascidos vivos. Ademais, cerca de 65-75% dos infantes
diagnosticados com essa patologia manifestam a forma classica
perdedora de sal, a qual apresenta maior morbimortalidade. Os recém-
nascidos do sexo feminino apresentam genitalia ambigua, clitoromegalia
e virilizagcdo ao nascimento, enquanto que os do sexo masculino podem
desenvolver criptorquidismo, aumento do pénis e hiperpigmentacao
escrotal, além de crise de perda de sal grave ainda nas primeiras
semanas de vida, o que pode causar a morte. Entretanto, ainda hd um
importante desconhecimento acerca da finalidade da TN ampliada pelos
familiares, bem como um atraso na implantacao dessa no SUS. Somado a
isso, o diagnéstico tardio ndo obtido pela TN, mas por aspectos clinicos da
HAC, representa um fator estressor para as familias e ocasiona maiores
gastos ao SUS, uma vez que a sintomatologia mais grave dessa doenca
requer tratamentos mais complexos. Portanto, é imprescindivel a
implementacao da forma ampliada da Triagem Neonatal no SUS para
mitigar a morbimortalidade de criancas, o estresse parental e a elevacao
das despesas publicas, a partir da prevencdo dos agravos da Hiperplasia
Adrenal Congénita.
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