
MANUAL TÉCNICO
DA TRIAGEM NEONATAL

TRIAGEM NEONATAL NO ESTADO DE GOIÁS

SERVIÇO DE REFERÊNCIA
EM TRIAGEM NEONATAL



A APAE Anápolis é credenciada pelo Ministério da 
Saúde como referência em Goiás para o Programa 
Nacional de Triagem Neonatal.  Seu laboratório, 
com cer�ficação ISO 9001, realiza exames 
especializados para a Triagem Neonatal, incluindo o 
Teste do Pezinho, o Teste da Orelhinha e o Teste do 
Olhinho.

O AME - Ambulatório Mul�disciplinar Especializado 
da APAE Anápolis é responsável pelo acompanha-
mento e tratamento precoce das seis doenças 
triadas pelo Teste do Pezinho realizado pelo SUS. É 
composto por uma equipe de profissionais que 
atuam nas áreas de psicologia, serviço social, 
Fisioterapia, Medicina (hematologia, endocrinolo-
gia,  pediatria, gastro-pediatria, pneumopediatria) 
e  nutrição.

Este manual possui trechos do Manual Técnico do 
Ministério da Saúde 2016 - Triagem Neonatal 
Biológica.

TRIAGEM NEONATAL NO ESTADO DE GOIÁS

MANUAL TÉCNICO DA 
TRIAGEM NEONATAL
Elaboração:

André Pena Corrêa Bi�encourt CRM/GO 10524
Eliane Pereira dos Santos CRBM-GO 0336

Eduardo dos Santos Itacaramby CRBM-GO 5049

Fábio Lemes Pereira CRBM-GO 4326

Flaviane Marcília Pedatella Jaime CRBM-GO 0462

Jaime Custódio da Silva Filho CRBM-GO 2626

Karla Cris�na Andrade Ferreira CRFª   6984/GO

Miguel Antônio Isaac André CRBM-GO 1942

Shirley Costa Moreira SUP. ADMIN

Taís Pires Terra Araújo CRBM-GO 1210

Edição:
Alba Valéria Souza Caldas
Revisão:
Eliane Pereira dos Santos                   CRBM-GO 0336
Flaviane Marcília Pedatella Jaime     CRBM-GO 0462

Diretor médico - Dr. João Amélio da Silva Júnior
2ª Edição - Junho de 2017
VENDA PROIBIDA / DISTRIBUIÇÃO GRATUITA

PROGRAMA SIGA BEBÊ
O Programa Siga Bebê tem como meta, reduzir a 
mortalidade infan�l nos 246 municípios do Estado 
de Goiás; passando de 13,86 para 10,6 óbitos por 
mil nascidos vivos até 2018; priorizando as ações de 
intervenção nos municípios com maior taxa de 
mortalidade infan�l responsáveis por aproximada-
mente 76% do total dos óbitos infan�s no Estado.

Para tanto foram desenvolvidos quatro projetos:
1. Cuidado do Bebê:
Promove a atenção integral às mulheres por meio 
do planejamento sexual e reprodu�vo, da assistên-
cia ao pré-natal, do parto, do puerpério e do recém-
nascido. Monitora o crescimento e o desenvolvi-
mento das crianças menores de 1 ano de idade, 
reduzindo a mortalidade materna e infan�l no 
Estado de Goiás.

2. Vigilância do Óbito Infan�l:
Forma uma Rede Estadual de Núcleos de Vigilância 
do Óbito capaz de no�ficar, inves�gar e iden�ficar 
os determinantes óbitos maternos e infan�s e faz os 
encaminhamentos necessários.

3. Bebê Saudável
Fortalece as competências familiares e municipais 
na atenção integral à criança menor de 1 ano de 
idade e pactua responsabilidades com as ins�tui-
ções parceiras, para garan�r o direito da criança.

4. Goiás contra o Aedes, a Microcefalia e outras 
Más Formações Congênitas:
Monitora a situação epidemiológica das infecções 
transmi�das pelo Aedes aegyp� e outras doenças, e 
garante o diagnós�co e o tratamento precoce para 
doenças congênitas, envolvendo gestantes e recém-
nascidos.
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1.1 Conceito de Triagem
O termo triagem, que se origina do vocábulo francês 
triage, significa seleção, separação de um grupo, ou 
mesmo, escolha entre inúmeros elementos e define, 
em Saúde Pública, a ação primária dos programas de 
Triagem, ou seja, a detecção – através de testes 
aplicados numa população – de um grupo de indivídu-
os com probabilidade elevada de apresentarem 
determinadas patologias. Ao aplicarmos a definição 
Triagem Neonatal, estamos realizando esta metodolo-
gia de rastreamento especificamente na população 
com idade de 0 a 30 dias de vida. Na Triagem 
Neonatal, além das doenças metabólicas, podem ser 
incluídas outros �pos de patologias como as hemato-
lógicas, infecciosas, gené�cas, etc.

1.2 Fundamentos Históricos
No final da década de 50, nos Estados Unidos, o 
biólogo Robert Guthrie (1916-1995) passou a dirigir 
seus estudos para a prevenção da doença mental e, 
com este obje�vo, adaptou o método de inibição 
bacteriana em que vinha trabalhando para a realiza-
ção de iden�ficação de erros inatos do metabolismo. 
Através desta metodologia poder-se-ia detectar 
patologias que tardiamente culminavam com o 
retardo mental dos pacientes. Através da inibição do 
crescimento da bactéria Bacillussub�lis, realizava 
análise da presença de níveis elevados do aminoácido 
Fenilalanina no sangue de recém-nascidos (RN) 
coletados em papel filtro, realizando o diagnós�co 
precoce de Fenilcetonúria. Em 1965, 400.000 crianças 
haviam sido testadas em 29 estados americanos, 39 
casos posi�vos da doença (incidência de 1: 10.000 
RN). Alguns poucos anos após, em todos os 50 estados 
americanos, seu teste passou a ser obrigatório aos 
recém-nascidos. Com o passar dos anos, sua metodo-
logia de detecção de patologias foi sendo subs�tuída 
por outras metodologias mais precisas e simples, e 
várias outras patologias puderam ser incluídas nos 
programas de Triagem Neonatal.
Desde a década de 60, a Organização Mundial de 
Saúde (OMS) preconiza a importância da realização 
dos programas populacionais de Triagem Neonatal, 
especialmente nos países em desenvolvimento, além 

de criar critérios para a realização dos mesmos. 
Ressalta-se que, quando um programa de triagem já 
está estabelecido em toda sua estrutura e logís�ca, 
não existe custo elevado para a inclusão de outros 
testes ao protocolo, considerando-se a importância 
preven�va da doença a ser implantada.
Para que um defeito metabólico seja considerado 
importante para um procedimento de triagem, certos 
critérios devem ser observados:

l Não apresentar caracterís�cas clínicas precoces;
l Ser um defeito de fácil detecção;
l Permi�r a realização de um teste de iden�ficação 

com especificidade e sensibilidade altas 
(confiável);

l Ser um programa economicamente viável;
l Ter um programa logís�co para acompanhamen-

to dos casos detectados até o diagnós�co final;
l Estar associado a uma doença cujo sintomas 

clínicos possam ser resolvidos, reduzidos ou 
eliminados através de tratamento;

l Ter estabelecido um programa de acompanha-
mento clinico com quesitos mínimos necessários 
ao sucesso do tratamento.

Os programas de triagem neonatal iniciaram em 
diversos países na década de 60. No Brasil a primeira 
tenta�va ocorreu em 1976, na cidade de São Paulo, 
numa associação dedicada ao atendimento a crianças 
portadoras de deficiência mental (Associação de Pais 
e Amigos dos Excepcionais – APAE – SP), inicia�va 
pioneira na América La�na. Inicialmente realizava-se 
somente a pesquisa de Fenilcetonúria, porém a par�r 
de 1980, incorporou a triagem do Hipo�reoidismo 
Congênito.
Na década de 80, houve o amparo legal para a 
realização de programas de triagem neonatal em 
poucos Estados brasileiros, como São Paulo e Paraná, 
porém com a lei Federal, 8.069, de 13 de julho de 1990 
(Estatuto da Criança e do Adolescente) houve a 
tenta�va inicial de tornar obrigatório o teste em todo 
território nacional:

“Os hospitais e demais estabelecimentos de atenção 
à saúde de gestantes, públicos e par�culares, são 
obrigados a proceder a exames, visando ao diagnós-
�co e terapêu�ca de anormalidades no metabolismo 
do recém-nascido, bem como prestar orientações 
aos pais”.

Em 1991, por inicia�va do Dr. João Amélio da Silva 
Júnior, o então vereador Dr. José Sidney propôs e 
aprovou, em Anápolis/GO, a Lei Municipal nº 078/91, 
que tornou obrigatório o Teste do Pezinho para todos 
os recém-nascidos do Município, para pesquisa de 
Fenilcetonúria e Hipo�reoidismo Congênito.
Em 1992, a legislação federal foi complementada, 

Teste do Pezinho
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O governo brasileiro, através do Ministério da Saúde, 
com o intuito de regulamentar as ações de Saúde 
Pública em Triagem Neonatal, criou, no inicio do ano 
de 2001, uma comissão de assessoria técnica para 
avaliar as condições existentes no País. Essa comissão, 
que contava com profissionais da Sociedade Brasileira 
de Triagem Neonatal  -  SBTN -realizou um 
levantamento inicial que demonstrou uma cobertura 
populacional insuficiente e irregular, com grandes 
diferenças entre as diversas regiões do País. Diante 
dos dados levantados e com o obje�vo de realizar um 
programa de qualidade que proporcionasse redução 
nos índices de morbimortalidade infan�l em nosso 
País, foi ins�tuído o Programa Nacional de Triagem 
Neonatal.
Até a data da criação do PNTN, o governo brasileiro 
custeava somente os exames de triagens iniciais, 
ficando todo o custo restante do programa por conta 
da inicia�va par�cular de cada serviço. Com o PNTN, 
recursos governamentais foram des�nados ao 
pagamento dos exames de triagem propriamente 
ditos, os exames confirmatórios, os necessários para 
diagnós�co tardio (para pacientes que não foram 
triados no período neonatal) e ainda o pagamento do 
acompanhamento dos pacientes nos Serviços de 
Referência em Triagem Neonatal (SRTN). Estão 
previstos nesta portaria também recursos para 
subsídios dos insumos necessários ao tratamento 
medicamentoso e fórmulas nutricionais quando 
indicados.
A par�r da implantação do PNTN passamos a  dispor 
de informações que estão u�lizadas na realização de 
estudos epidemiológicos e projeções esta�s�cas, 
visando a melhoria na qualidade do programa ou 
estabelecimento de novas estratégias em Triagem 
Neonatal.
A estrutura do PNTN foi baseada no credenciamento 
de Serviços de Referência em Triagem Neonatal 
(SRTN), pelo menos um em cada estado brasileiro, 
com a responsabilidade de:

l Organizar a rede estadual de coleta vinculada a 
um laboratório específico de Triagem Neonatal, 
junto com as Secretarias Estaduais e Municipais 
de Saúde;

l U�lizar um laboratório especializado em Triagem 
Neonatal;

l Implantar o ambulatório mul�disciplinar para 

definindo Fenilcetonúria e Hipo�reoidismo Congênito 
como as patologias a serem triadas (Portaria GM/MS 
n.º 22, de 15 de janeiro de 1992):

“Torna obrigatória a inclusão no Planejamento das 
Ações de Saúde dos Estados, Municípios e Distrito 
Federal, públicos e par�culares contratados em 
caráter complementar, do Programa de Diagnós�co 
Precoce de Fenilcetonúria e Hipo�reoidismo 
Congênito”.

 Apesar da legislação, a implantação dos diversos 
serviços de Triagem Neonatal surgiu através da 
inicia�va par�cular em alguns poucos Estados do 
Brasil. Esta situação trouxe como conseqüência a falta 
de integração entre os diversos serviços, a ausência de 
ro�nas uniformes estabelecidas, a diversidade de 
patologias triadas e a baixa cobertura populacional 
(assimétrica entre as diferentes regiões brasileiras).
Em setembro de 1999, foi fundada a Sociedade 
Brasileira de Triagem Neonatal com a finalidade de 
reunir os diversos serviços existentes e profissionais 
ligados à área. Considera-se este um grande progresso 
na Triagem Neonatal no Brasil, pois dentre seus 
obje�vos gerais destacam-se: 

Congregar profissionais de saúde e a�vidades 
correlatas, relacionados à Triagem Neonatal; 
es�mular o estudo e a pesquisa no campo de 
Triagem Neonatal, diagnós�co de doenças gené�cas, 
metabólicas, endócrinas, hematológicas, infecciosas 
e outras que possam prejudicar o desenvolvimento 
somá�co, neurológico e/ou psíquico do recém-
nascido, e seu tratamento; cooperar com os poderes 
públicos quantos às medidas adequadas à proteção 
da saúde Pública, no campo da Triagem Neonatal; 
além de promover eventos cien�ficos obje�vando a 
aproximação e o intercâmbio de informações.

O Ministério da Saúde fez o lançamento, em 6 de 
junho de 2001 (Portaria GM/MS n.º 822), do 
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), que 
estabelece ações de triagem neonatal em todos os 
nascidos vivos, acompanhamento e tratamento das 
crianças detectadas. As patologias que inseridas 
naquele momento foram: fenilcetonúria, hipo�reoi-
dismo congênito, doença falciforme e outras hemo-
globinopa�as e fibrose cís�ca. A Portaria GM/MS Nº 
2.829, de 14 de dezembro de 2012, incluiu a inves�ga-
ção para hiperplasia adrenal congênita e deficiência 
de bio�nidase, sendo que no nosso Estado a 
hiperplasia adrenal congênita já fazia parte do escopo 
do programa desde 1997 e foi regulamentada através 
da Lei Estadual 15.120 de 13 de fevereiro de 2005 .

2. Programa Nacional de
Triagem Neonatal
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l atendimento e seguimento dos casos diagnos-
�cados;

l Estabelecer vínculo com a rede de assistência 
hospitalar complementar;

l U�lizar um sistema informa�zado que gerencie 
todo o Programa e gere os relatórios que irão 
alimentar o Banco de Dados do PNTN.

Para dar suporte de financiamento a todas essas 
a�vidades e viabilizar economicamente sua 
realização, o Ministério da Saúde incluiu na Tabela do 
SUS (Portaria SAS nº. 223, de 22 de junho de 2001) 
todos os procedimentos necessários e sua respec�va 
remuneração.

O profissional designado como responsável pela 
coleta em cada Posto é a pessoa que será acionada 
pelo SRTN toda vez que o contato com a família se 
fizer necessário. Geralmente é um profissional de 
enfermagem (enfermeiro, técnico de enfermagem ou 
auxiliar de enfermagem), cuja a�vidade é regulamen-
tada por legislação específica e, no Posto de Coleta, 
tem a responsabilidade de:

l Orientar os pais da criança a respeito do procedi- 
mento que irá ser executado, assim como a 
finalidade do teste;

l Fazer a coleta e/ou orientar a equipe de coleta;

l Manter registro da realização da coleta e 
orientação para re�rada dos resultados;

l Administrar o armazenamento e estoques de 
papel filtro;

l Administrar as remessas das amostras colhidas 
ao Laboratório da APAE Anápolis bem como o 
recebimento dos resultados (Controle de 
remessas enviadas/recebidas);

l Manter registro das ações de busca a�va dos 
reconvocados: localizar as crianças reconvo- 
cadas, por solicitação de nova coleta de repe�-
ção de exame ou para agendamento de consulta 
no SRTN;

l Administrar e manter registro da entrega              
de resultados normais ou alterados às famílias 

l Garan�r a documentação e registro das 
informações solicitadas na Portaria GM/MS n.º 
822;

l Arquivar os comprovantes de coleta, recoleta e 
entrega de resultados.

OBS: no caso da impossibilidade de realização da 
coleta (alta precoce) no Hospital/Maternidade 
orientar aos pais para levar a criança ao posto de 
coleta da rede e manter registro desta orientação.

3.1 Armazenagem do Papel Filtro
As amostras de sangue só poderão ser coletadas em 
papel filtro fornecido pelo Serviço de Referência do 
Estado de Goiás – SRTN/GO (APAE de Anápolis) – que 
irá proceder à realização das análises, uma vez que o 
laboratório controla cada lote de remessa de papel do 
fabricante.

O PAPEL FILTRO UTILIZADO NA TRIAGEM É DE-
LICADO E REQUER CUIDADOS ESPECIAIS NO 
MANUSEIO E ARMAZENAGEM. CALOR E UMIDADE 
EXCESSIVOS SÃO AS CONDIÇÕES DO AMBIENTE QUE 
PRECISAM SER EVITADAS, POIS PODEM SER 
ABSORVIDAS PELO PAPEL FILTRO, SEM QUE SE 
PERCEBA.

O calor e a umidade vão comprometer a capacidade 
de absorção final do papel, prejudicando a condição 
de padronização da amostra e, consequentemente, a 
validação dos resultados dos testes. Este é o principal 
fator que leva a dificuldades no momento da coleta e 
é a causa mais frequente de devolução de amostras 
inadequadas. 
Não é conveniente que o posto de coleta armazene 
grande quan�dade de papel filtro, para que o 
laboratório possa monitorar o índice de devolução de 
amostras que sejam consideradas inadequadas 
devido à armazenagem inadequada. Um estoque de 
20% de cartões acima da média de coleta de cada 
unidade pode ser considerado mais do que suficiente, 
até que nova remessa de material seja enviada. O 
material de coleta (que inclui cartão de coleta, 
lancetas e envelope resposta) é reposto automa�ca-
mente de acordo com a u�lização do mesmo. U�lize 
todo o material de cada remessa antes de iniciar o uso 
de material da nova (PQE/PQS - primeiro que entra 
primeiro que sai). Armazene o material em algum 
recipiente fechado, em local fresco e bem ven�lado, 
longe de umidade, contato com água ou quaisquer 
outros líquidos ou substâncias químicas.
NUNCA guarde o papel filtro ainda não u�lizado em 
geladeiras, que são locais com alto índice de umidade 
e que modificam suas caracterís�cas fundamentais de 
absorção.

3. A�vidades e 
Responsabilidades do Posto 
de Coleta no Estado de Goiás
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3.2 Ambiente de Coleta
A sala de coleta deve ser um local aconchegante e 
tranquilo, adequado à finalidade e atender as 
normas vigentes de regulamentação da Vigilância 
Sanitária. O uso de ar refrigerado não é recomenda-
do, pois o resfriamento dos pés do bebê irá dificultar 
a obtenção de sangue. Antes de iniciar a coleta, o 
profissional deverá se assegurar de que todo o 
material necessário, citado abaixo, esteja disponível 
na bancada de trabalho, que deve estar convenien-
temente limpa:
l Luvas de procedimento (não é necessário o 

uso de luvas 
cirúrgicas);

l Lanceta estéril 
descartável 
específica para 
coleta do teste do 
pezinho;  

l Recipiente com 
álcool a 70% para 
assepsia;

l Algodão e/ou 
gaze pequena 
esterilizada;

l Papel filtro do 
PNTN;

l Na bancada 
deverá estar 
disponível uma 

pequena prateleira ou algum outro dis-
posi�vo que permita a distribuição dos 
papéis filtros já coletados até a secagem total 
das amostras.

Prateleira para secagem

LancetaLanceta

3.3 Registro de Dados no Papel Filtro
Todas as informações solicitadas no papel filtro são 
importantes e necessárias para que se alcance os 
resultados desejados do PNTN. Preencha todas as 
informações conforme mostrado na figura abaixo. 
Escrever com letra bem legível, de preferência de 
forma, e evitar o uso de abreviaturas. Usar apenas 
caneta esferográfica para garan�r uma boa leitura. 
Para evitar a contaminação dos círculos do papel 
filtro, manuseie o papel com cuidado evitando o 
contato com as mãos, assim como com qualquer 
�po de substância. 
No caso de registro de dados de coleta de repe�ção 
(reconvocação), procure repe�r os dados de 
iden�ficação (principalmente: RN de Fulana de Tal.) 
da mesma forma que foi escrito na ficha anterior, 
para facilitar a iden�ficação. Dados incompletos, 
trocados ou ilegíveis retardam ou impedem a 
realização do exame, atrasam o diagnós�co, 
prejudicando a criança. Apenas informações claras 
e bem legíveis permi�rão a localização rápida das 
crianças cujos resultados dos exames es�verem 
alterados, necessitando atendimento médico 
urgente. 
Oriente a família a respeito da importância do 
exame. Informe que eles têm direito aos resultados 
do exame. Eles deverão apresentar os resultados ao 
pediatra que acompanha a criança, que fará a 
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transcrição dos mesmos na caderneta da criança. 

Entregue  ao responsável pela criança o canhoto 
contendo o código de barras que é o comprovante 
da coleta.
Iniciar a coleta somente após todos os dados 
solicitados estarem preenchidos.

ATENÇÃO:
A FICHA DE COLETA É UM DOCUMENTO LEGAL. 
QUEM O PREENCHE É O RESPONSÁVEL PELA 
PRECISÃO DAS INFORMAÇÕES ALI CONTIDAS. 
AS ATIVIDADES NO POSTO DE COLETA, APESAR DE 
SEREM CONSIDERADAS MUITO SIMPLES, SÃO DE 
FUNDAMENTAL IMPORTÂNCIA PARA O PRO-
GRAMA DE TRIAGEM NEONATAL. 
O POSTO DE COLETA É A PORTA DE ENTRADA DO 
PROGRAMA. SUA ORGANIZAÇÃO E AS INFORMA-
ÇÕES DE IDENTIFICAÇÃO ALI COLETADAS SÃO 
CRÍTICAS E ESSENCIAIS PARA A LOCALIZAÇÃO DAS 
CRIANÇAS QUE NECESSITAM DE ATENÇÃO 
ESPECIAL.

3.4 Procedimento de Coleta: Etapas
LUVAS DE PROCEDIMENTO:

Para dar início à coleta da amostra de cada criança, o 
profissional deve lavar as mãos antes de calçar as 
luvas de procedimento. As mãos devem ser lavadas 
e as luvas trocadas novamente a cada novo procedi-
mento de coleta. As luvas devem ser re�radas pelo 
avesso e desprezadas em recipientes apropriados. 
Quando es�ver portando luvas, não toque outras 
super�cies como maçanetas, telefones, etc. Não se 
esqueça, luvas são equipamentos de proteção 
individual de biossegurança.

CONSULTE AS NORMAS DE BIOSSEGURANÇA PARA 
FAZER O USO ADEQUADO DESTE EQUIPAMENTO. 
EVITE O RISCO DE CONTAMINAÇÃO.

POSIÇÃO DA CRIANÇA:

Para que haja uma boa 
circulação de sangue 
nos pés da criança, 
suficiente para a cole-
ta, o calcanhar deve 
sempre estar abaixo do 
nível do coração. A 
mãe, o pai ou o acom-
panhante da criança 
deverá ficar de pé, 
segurando a criança na 
posição de arroto. O profissional que vai executar a 
coleta deve estar sentado, ao lado da bancada, de 
frente para o adulto que está segurando a criança.

ASSEPSIA:

Realizar a assepsia do 
c a l c a n h a r  c o m 
a l g o d ã o  o u  g a z e 
levemente umedeci-
da com álcool 70%. 
Massagear bem o 
l o c a l ,  a � v a n d o  a 
circulação. Cer�ficar-

se de que o calcanhar esteja avermelhado. Aguardar 
a secagem completa do álcool. NUNCA realizar a 
punção enquanto exis�r álcool, porque sua mistura 
com o sangue leva à diluição da amostra e rompi-
mento dos glóbulos sanguíneos (hemólise). NUNCA 
u�lizar álcool iodado ou an�ssép�cos coloridos 
porque eles interferem nos resultados de algumas 
das análises.

ÁREA DA PUNÇÃO - 
ESCOLHA DO LOCAL:

A escolha do local 
adequado da punção 
é muito importante. 
Um procedimento 
seguro evita compli-
cações.  A punção

deve ser executada numa das laterais da região 
plantar do calcanhar, locais com pouca possibilidade 
de se a�ngir o osso. Não u�lize agulhas, pois elas 
podem a�ngir estruturas mais profundas do pé 
como ossos ou vasos de maior calibre, além de 
provocarem um sangramento abundante que 
dificulta a absorção pelo papel, sendo este outro 
mo�vo muito frequente de devolução de amostras 
por coleta inadequada.

PUNÇÃO:

É necessário que a 
punção seja realizada 
d e  fo r m a  s e g u ra  e 
tranquila. Tenha em 
mente que um proce-
dimento eficiente irá 
p r e v e n i r  r e c o l e t a , 
devolução de amostra 
inadequada e, conse-

quentemente, evitar transtornos de localização da 
família para agendamento de nova coleta. Segure o 
pé e o tornozelo da criança, envolvendo com o 
dedo indicador e o polegar todo o calcanhar, de 
forma a imobilizar, mas não prender a circulação.

Após a assepsia e secagem do álcool, faça a punção 
u�lizando a lanceta fornecida pelo SRTN, seguindo 
as recomendações nela con�das.
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COLETA DE SANGUE:

Coletas de repe�ção ou novas punções trazem mais 
dor e incômodo ao bebê e à família do que o 
procedimento eficiente de uma única coleta.  
Despreze a primeira gota, ela pode conter outros 
fluidos teciduais que podem interferir nos resulta-
dos dos testes. Passe uma gaze limpa e encoste o 
papel filtro na nova 
gota que se forma, na 
região demarcada 
para a coleta (círcu-
los), e faça movimen-
tos circulares com o 
papel, ate o preenchi-
mento de todo o cír-
culo. Deixe o sangue 
fluir naturalmente e de maneira homogênea no 
papel, evitando concentração de sangue. Não 
permita que ele coagule nem no papel nem no 
pezinho. Só desencoste o papel do pezinho quando 
todo o círculo es�ver preenchido. Não toque com os 
dedos a super�cie do papel na região dos círculos. 
Qualquer pressão poderá comprimir o papel, 
absorver menor quan�dade de sangue e alterar os 
resultados dos testes.

Encoste o outro cír-
culo do papel nova-
mente no local do 
sangramento. Repita 
o movimento circular 
até o preenchimento 
total do novo círculo.

Repita a mesma ope-
ração até que todos os 

círculos estejam totalmente preenchidos.

Jamais retorne um círculo já coletado no sangra-
mento para completar áreas mal preenchidas. A 
superposição de camadas de sangue interfere nos 
resultados dos testes.

Os movimentos circulares com o papel, enquanto o 
círculo está sendo preenchido, irão permi�r a 
distribuição do sangue por toda a super�cie do 
círculo.

Se houver interrupção no sangramento, aproveite o 
momento de troca de círculo para massagear 
novamente a região do calcanhar, passar um 
algodão ou gaze com firmeza no mesmo local da 
punção para re�rar o tampão de fibrina e plaquetas 
que se formou. Caso esse ar��cio não mostre efeito, 
tentar nova punção no mesmo local da anterior.                            

Jamais vire o papel para fazer a coleta dos dois lados. 
É necessário que o sangue atravesse toda a camada 
do papel até que todo o círculo esteja preenchido e 

com sangue de forma homogênea.

CURATIVO:
Após a coleta colocar a criança deitada, comprimir 
levemente o local da punção com algodão ou gaze 
até que o sangramento cesse. Se desejar, u�lize 
cura�vo.

ATENÇÃO: NUNCA UTILIZE ANTICOAGULANTES. 
TANTO EDTA COMO CITRATO INTERFEREM NOS 
TESTES.

3.5 Verificação Imediata pós-coleta
Faça a verificação imediata da qualidade da amostra 
coletada, levantando o papel filtro acima de sua 
cabeça e observando-a contra a luz. Todo o círculo 
deverá ter um aspecto translúcido na região 
molhada com o sangue, que deverá estar espalhado 
de forma homogênea. Vire o papel e observe o lado 
oposto. É necessário que o sangue tenha atravessa-
do o papel filtro, preenchendo todo o círculo de 
forma homogênea também do outro lado. Se 
houver alguma dúvida, repita todo o procedimento 
em novo papel filtro. Tentar aproveitar uma amostra 
com coleta inadequada, geralmente leva ao insu-
cesso. Depois de secas, envie as duas amostras 
colhidas, mesmo a de qualidade duvidosa, grampe-
adas juntas e bem iden�ficadas contendo no 
mínimo o nome do RN nas duas amostras. Talvez ela 
possa ser aproveitada. Não é necessário que os 
limites do sangue coincidam com os limites dos 
círculos impressos no papel filtro. Os limites 
estabelecidos servem de guia para a quan�dade de 
material necessária à realização dos testes e 
também para se evitar o encharcamento de sangue 
no papel, o que inviabilizaria a amostra.
IMPORTANTE: Não dispense o recém-nascido 
antes de ter certeza de que a coleta foi adequada. 
Amostras insuficientes e mal coletadas serão 
rejeitadas pelo laboratório, exigindo reconvocação 
para coleta de uma nova amostra. Além de correr o 
risco de a família recusar essa nova coleta, recon-
vocações atrasam possíveis diagnós�cos. Essa 
situação é danosa ao bebê portador de alguma 
patologia da triagem neonatal, pois eles podem 
evoluir ao óbito e/ou ter sequelas neurológicas 
irreversíveis.

3.6 Sugestão de Procedimento 
Complementar
Em cidades com condição de temperatura ambiente 
muito baixa, o aquecimento prévio do pé do bebê 
deve ser considerado, pois leva à vasodilatação e, 
consequentemente, a um aumento do fluxo 
sanguíneo, que favorece a boa coleta.
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É recomendável o uso de bolsa de água quente 
(máximo de 44 ºC) por 5 minutos, sobre o pé 
coberto com meia ou qualquer outro tecido fino e 
limpo, para evitar o contato direto com o pé da 
criança. Confira na palma da sua mão se a tempera-
tura é confortável. Não se esqueça de que o bebê 
tem pele fina e delicada. Durante o aquecimento, a 
criança deve estar na posição ver�cal, com o pé 
abaixo do nível do seu coração.

3.7 Secagem da Amostra
Terminada a coleta e a verificação imediata, as 
amostras devem ser colocadas numa prateleira ou 
qualquer outro disposi�vo que permita que as 
amostras possam secar de forma adequada.

l Temperatura Ambiente – longe do sol, em 
ambiente de 15 a 20ºC, por cerca de 3 horas.

l Isoladas – uma amostra não pode tocar outra, 
nem qualquer super�cie.

l Posição horizontal – mantém a distribuição do 
sangue de forma homogênea.

São procedimentos de secagem proibidos:

l Temperaturas altas – exposição ao sol e seca-
gem em cima de estufas ressecam a amostra e a 
inu�lizam;

l Ven�lação forçada – ven�ladores também 
ressecam a amostra inu�lizando-a;

l Local com manipulação de líquidos ou gases 
químicos – podem inu�lizar a amostra;

l Empilhamento de amostras – leva à mistura de 
sangue entre amostras diferentes;

l Contato com super�cies – algum excesso de 
sangue que tenha restado na amostra não 
consegue se espalhar uniformemente quando 
em contato com super�cies. 
Numa pequena prateleira des�nada especial-
mente à secagem, as amostras podem ficar bem 
apoiadas, com a região contendo o sangue 
exposto do lado de fora da prateleira, sem tocar 
nenhuma super�cie.

3.8 Verificação Posterior da Amostra
Após a secagem completa as amostras de sangue, 
que �nham uma cor vermelho vivo, passam a ter 
uma cor marrom avermelhado. Amostras com 

excesso de sangue ficam escuras, endurecidas e 
retorcidas devido à coagulação. Essas amostras não 
podem ser aproveitadas e as crianças devem ser 
convocadas para uma nova coleta.

3.9 Amostras Inadequadas
O Laboratório Especializado em Triagem Neonatal 
deve ser cuidadoso na verificação de amostras que 
recebe. Se uma amostra é coletada de forma 
inadequada ou se sua qualidade es�ver prejudicada 
por procedimentos pós-coleta incorretos, a preci-
são dos resultados dos testes realizados fica 
comprome�da. Nesses casos, as amostras são 
rejeitadas sem serem analisadas. Os mo�vos mais 
frequentes de rejeição de amostra e suas possíveis 
causas são:

1. A quan�dade de amostra coletada é insuficiente 
para realização de todos os exames.

Isso ocorre quando:
Ÿ O papel filtro for removido antes que o sangue 

tenha preenchido completamente o círculo, ou 
antes que o sangue tenha sido absorvido pelo 
outro lado do papel;

Ÿ O sangue for aplicado no papel filtro com 
pequenas gotas;

Ÿ O fluxo sanguíneo está pequeno, o que leva à 
insuficiência.

2. A amostra aparenta estar amassada, raspada ou 
arranhada, inu�lizando a padronização do papel 
filtro. Isso ocorre quando:

Ÿ O círculo for tocado com os dedos no momento 
da coleta;

Ÿ O sangue for aplicado com tubo capilar ou outro 
disposi�vo;

Ÿ Houver sobreposição de sangue.

3. A amostra ainda está molhada quando é envia-
da.
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7. A amostra está com coágulos de sangue, prejudi-
cando a uniformidade da quan�dade de sangue na 
amostra.

Isso ocorre quando:
Ÿ Houver demora na formação de gota, resultando 

em coágulo.

8. A amostra está contaminada, o que interfere nos 
resultados dos exames.

Isso ocorre quando:
Ÿ A amostra foi embalada antes da secagem 

completa à temperatura ambiente, em embala-
gem fechada, propiciando a formação de fungos 
e bolor;

Ÿ A amostra fica exposta a moscas.

9. Não há sangue na amostra.

Isso ocorre quando:
Ÿ Após o preenchimento dos dados, a amostra de 

sangue não for coletada antes do envio da 
amostra.

10. O sangue não elui do papel filtro.

Apesar de ter aparência de uma amostra bem 
coletada, o sangue não consegue ser extraído do 
papel filtro no momento da realização dos testes.
Isso ocorre quando:
Ÿ Secagem forçada no sol ou calor;
Ÿ Amostra velha – demora no envio da amostra 

após a coleta.
SE OS PROBLEMAS DE DEVOLUÇÃO DE AMOSTRAS 
DE SEU POSTO DE COLETA PERSISTIREM, PROCURE 
O LABORATÓRIO DA APAE DE ANÁPOLIS E SOLICITE 
ORIENTAÇÃO.

3.10 Amostras Sa�sfatória  

Isso ocorre quando:

· A amostra for enviada antes do período de 
secagem, ou envolvida em papel alumínio antes de 
secar.
4. A amostra está concentrada, com excesso de 
sangue, prejudicando a padronização da quan�da-
de de sangue na amostra.

Isso ocorre quando:
Ÿ A punção provocar um ferimento que resulte em 

sangramento abundante;
Ÿ O sangue em excesso for aplicado no papel filtro, 

possivelmente através do uso de algum disposi�-
vo (agulha ou capilar);

Ÿ O sangue for coletado em ambos os lados do 
papel filtro, ou houve sobreposição de gotas.

5. A amostra está diluída, prejudicando a padroni-
zação da quan�dade de sangue na amostra. 

Isso ocorre quando:
Ÿ O calcanhar da criança for “ordenhado” no 

momento da coleta;
Ÿ O papel filtro entrar em contato com substâncias 

como álcool, produtos químicos, soluções 
an�ssép�cas, água, loção para as mãos, etc.

6. A amostra está com o sangue hemolisado, apre-
sentando anéis de soro, prejudicando a uniformida-
de da quan�dade de sangue na amostra. 

Isso ocorre quando:
Ÿ O álcool u�lizado no calcanhar não for seco antes 

da punção ser realizada;
Ÿ A amostra for embalada antes da secagem 

completa à temperatura ambiente;
Ÿ O calcanhar da criança for “ordenhado” no 

momento da coleta;
Ÿ Algum liquido entrou em contato com a amostra.
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Apenas as amostras consideradas sa�sfatórias 
serão aceitas pelo laboratório de Triagem Neonatal, 
para que o laboratório possam garan�r resultados 
seguros e confiáveis.

São consideradas amostras sa�sfatórias aquelas 
que apresentam as seguintes caracterís�cas:
Ÿ Todas as informações solicitadas foram preen-

chidas;
Ÿ Todos os círculos estão totalmente preenchidos;
Ÿ A amostra tem uma cor marrom avermelhado;
Ÿ A distribuição de material é homogênea;
Ÿ A amostra não apresenta coágulos, manchas e 

nem hemólise;
Ÿ A amostra não está arranhada, raspada ou 

amassada;
Ÿ Não há sinais de contaminação;
Ÿ A amostra esta conservada de forma adequada.

3.11 Armazenamento de Amostras 
depois de secas
As amostras podem ser recolhidas apenas quando 
es�verem completamente secas. Se as amostras 
não forem enviadas ao laboratório logo após a 
secagem completa, elas podem ser empilhadas para 
serem armazenadas e, neste caso, a preservação em 
geladeira é recomendada, principalmente em 
cidades onde a temperatura ambiente é elevada. 
Nesse caso, vários cuidados adicionais devem ser 
considerados para que a amostra não se torne 
inadequada mesmo que a coleta tenha sido perfei-
ta. Os perigos mais frequentes são: amostra 
molhada, amostra contaminada pelo contato com 
outras substâncias ou amostra com manchas de 
bolor devido ao excesso de umidade em recipiente 
fechado.
A armazenagem de amostras empilhadas, envoltas 
em papel laminado, dentro de saco plás�co fechado 
é uma alterna�va que pode ser considerada. 
Consulte o Laboratório da Apae de Anápolis e peça 
orientação. Esses procedimentos mais arriscados 
podem ser evitados se o envio das amostras ocorrer 
com regularidade sempre que foi coletada. O prazo 
máximo para envio nunca deve ultrapassar 2 (dois) 
dias após a data da coleta.

AVISO: NUNCA GUARDE O PAPEL FILTRO AINDA 
NÃO UTILIZADO EM GELADEIRAS, QUE SÃO LOCAIS 
C O M  A LTO  Í N D I C E  D E  U M I DA D E  E  Q U E 
MODIF ICAM SUAS CARAC TERÍST ICAS  DE 
ABSORÇÃO.

3.12 Requisitos para Coleta de Material 
do Recém-Nascido

JEJUM
Não há necessidade de jejum para a realização da 
coleta.

IDADE MÍNIMA
A idade da criança no momento da coleta é um fator 
restri�vo na triagem da Fenilcetonúria. Crianças 
com menos de 48 horas de vida ainda não ingeriram 
proteína (leite) suficiente para serem detectadas de 
forma segura na triagem da Fenilcetonúria. Nesses 
casos, poderíamos encontrar falsos resultados 
normais. Amostras com menos de 48 horas de vida 
poderão ser coletadas, mas uma nova coleta deverá 
ser agendada para a repe�ção do exame. Se a 
maternidade optar por não coletar a amostra, a 
família deverá ser orientada a levar a criança a um 
local de coleta na primeira semana de vida do bebê. 
A COLETA IDEAL É PRECONIZADA DO 3º AO 5º DIA 
DE VIDA DO BEBÊ.

TRANSFUSÃO
Transfusões são fatores restri�vos na triagem 
neonatal. A coleta ideal deverá ser realizada antes 
da transfusão sanguínea. A informação da transfu-
são sanguínea é obrigatória no cartão de coleta 
constando data da mesma no teste do pezinho de 
todos os RN. Caso o RN já tenha recebido sangue 
deverá ser feita uma segunda coleta após 10 dias da 
transfusão sanguínea em papel filtro. Uma terceira 
avaliação somente para doenças falciformes e 
outras hemoglobinopa�as será solicitada com 120 
dias após a transfusão em amostra de sangue total 
da criança. As recoletas serão solicitadas pelo SRTN.

GEMELARIDADE
Coleta de amostras de gêmeos devem ser realizadas 
com a máxima atenção para que não haja troca na 
iden�ficação das crianças nas respec�vas amostras 
e em caso de recoletas deverá ser feito em ambos.

CONDIÇÕES ESPECIAIS: PREMATUROS, BAIXO 
PESO E GRAVEMENTE ENFERMOS

Conforme o Manual Técnico de Triagem Neonatal 
Biológica do Ministério da Saúde do ano de 2016, 
todos esses RN devem ser triados, embora possam 
ser mais predispostos a resultados falsos posi�vos e 
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falsos nega�vos, os quais serão reavaliados no 
seguimento. Para essas situações problemá�cas, 
necessariamente todos os casos especiais deverão 
ser retestados e reme�dos a protocolos específicos 
de cada doença. O importante é que se garanta o 
diagnós�co o mais rápido possível, evitando o risco 
de perda de casos ou atraso diagnós�co, que podem 
ser muito deletérios para a criança. RN pré-termos 
têm volume de sangue pequeno, entre 80 mL/kg e 
90 mL/kg de seu peso corporal, portanto as coletas 
de sangue devem ser o�mizadas, para reduzir 
possíveis danos a tais recém-nascidos. Além disso, 
as punções de calcanhar devem ser evitadas, sendo 
recomendada a coleta de sangue venoso periférico, 
não u�lizando linhas venosas de infusão de 
medicamentos ou nutrição parenteral.

RECOMENDAÇÕES:

Primeira amostra: deverá ser ob�da por punção 
venosa logo na admissão do recém-nascido pré-
termo à Unidade de Terapia Intensiva Neonatal (UTI 
Neo), antes da u�lização de nutrição parenteral, 
transfusão de hemoderivados e/ou início de 
tratamento intensivo com esteroides, aminas 
vasoa�vas, an�bió�cos, etc.

Segunda amostra: deverá ser ob�da entre 48 e 72 
horas de vida do RN que se mantém internado, 
também por punção venosa, independentemente 
de sua condição clínica. 

Terceira amostra: deverá ser ob�da logo à alta do 
RN ou aos 28 dias de vida do bebê re�do em 
hospital, o que ocorrer primeiro; essa terceira 
amostra para triagem neonatal tem foco principal-
mente em pré-termos com menos de 34 semanas 
de idade gestacional ou peso menor que 2.000 
gramas ao nascimento, pela maior imaturidade do 
e ixo h ipotálamo-hipófise-�reoide e  r isco 
relacionado de perda diagnós�ca por resultado 
falso nega�vo. A mesma preocupação é per�nente 
para suspeita de hiperplasia adrenal congênita 
(HAC).

Se os resultados da primeira ou segunda coleta 
demonstram resultados suspeitos de doença 
metabólica hereditária, deve-se prosseguir na 
inves�gação  d iagnós�ca  confirmatór ia  e 
acompanhamento clínico como em qualquer outra 
criança, procurando manter-se alerta quanto às 
condições maternas, do RN e de tratamento que 
podem interferir na triagem neonatal.

Devem, portanto, ser consideradas situações 
especiais relacionadas com a interpretação dos 
resultados das amostras ob�das, tais como:

1) Condições Maternas que afetam a triagem 
neonatal no RN (Quadro 1);

2) Condições que afetam a triagem neonatal do RN 
re�do (Quadro 2);

3) Tratamentos que afetam a triagem neonatal dos 
RN re�dos (Quadro 3);

4) Fatores que podem influenciar no resultado da 
triagem neonatal em RN (Quadro 4).

No caso de coletas especiais devem ser fornecidas 
obrigatoriamente, além dos dados con�dos no 
cartão de coleta, informações adicionais rela�vas a:

Ÿ Alimentação do RN (aleitamento materno, 
fórmula infan�l, nutrição parenteral total), 
condição de saúde do RN; 

Ÿ Condição de saúde materna (Fenilcetonúria, 
Hipo�reoidismo, etc.); 

Ÿ Uso de medicamentos na gestação e pelo RN 
(cor�costeroides, dopamina, an�bió�co, iodo, 
etc.); 

Ÿ Transfusão de hemoderivados com data da 
transfusão.

Todas essas informações ou a falta delas podem 
interferir na interpretação dos resultados dos 
exames de triagem neonatal.

Cada Laboratório de Referência em Triagem 
Neonatal deve promover reuniões com as materni-
dades e unidades neonatais de sua área de abran-
gência para fins de instruções dos protocolos e 
educação con�nuada.

Se houver necessidade de dar início ao tratamento 
de alguma criança ainda internada, a equipe médica 
do Serviço de Referência se encarregarão das 
orientações e implementação dos protocolos de 
atendimento.
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Quadro 1 - Condições maternas que afetam a triagem neonatal no RN



Quadro 2 - Condições que afetam a triagem neonatal nos recém nascidos re�dos

Quadro 3 - Tratamentos que afetam a triagem neonatal  de recém nascidos re�dos
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Quadro 4 - Fatores que podem influenciar no resultado da triagem neonatal em 
recém-nascidos



3.13 Documentação Interna de Registro
Cada Posto de Coleta deve manter registro de suas 
atividades em livro de registro próprio. O responsá-
vel técnico pelo Posto de Coleta deverá manter 
atualizados os seguintes livros: 
l Registro de Amostras Novas;
l Registro de Amostras Reconvocadas;
l Indicadores de Gerenciamento.

REGISTRO DE AMOSTRAS NOVAS

Deve ser preparado antes que as amostras sejam 
enviadas ao Laboratório que irá processar as 
análises e deve conter as seguintes informações 
mínimas:
l Código da amostra (registro local ou código da 

remessa) que caracteriza adata de envio das 
amostras para o laboratório;

l Identificação completa do RN;
l Nome completo da mãe da criança;
l Dia, mês e ano de nascimento da criança 

(também hora para maternidades); 
l Dia, mês e ano em que a amostra foi coletada 

(também hora para maternidades);
l Endereço completo;
l Telefone/celular e nome da pessoa para 

contato;
l Data em que a amostra foi enviada ao laborató-

rio;
l Data em que os resultados foram recebidos;
l Data de entrega de resultados às famílias;
l Indicação de resultados: normal, reconvocado 

ou amostra devolvida.
O modelo de Registro de Amostras Novas deverá ser 
reproduzido em caderno tipo livro de ata (tamanho 
ofício, capa preta dura). Identificar o conteúdo do 
caderno e o mês de início do registro na primeira 
página. Para cada Registro de Amostra Nova, utilizar 
duas páginas consecutivas (a da esquerda e a da 
direita), conforme sugerido no modelo abaixo. Ao 
finalizar cada mês, extrair e registrar os Indicadores 
de Gerenciamento de Amostras Novas correspon-
dentes àquele mês. Iniciar cada novo mês numa 
nova página.

REGISTRO DE AMOSTRAS RECONVOCADAS

Deve conter as seguintes informações mínimas:
l Código e/ou número da primeira amostra;
l Nome completo da criança;
l Data de coleta da nova amostra;
l Data em que a amostra foi enviada ao laborató-

rio;
l Data em que o novo resultado foi recebido;
l Data de entrega do resultado à família.
O modelo de Registro de Amostras Reconvocadas 
deverá ser reproduzido em caderno tipo livro de ata 
(tamanho ofício, capa preta dura). Para cada 
Registro de Amostra Reconvocada, poderá ser 
utilizada apenas uma página, conforme sugerido no 
modelo. Ao finalizar cada mês, extrair e registrar os 
Indicadores de Gerenciamento de Amostras 
Reconvocadas correspondentes àquele mês. Iniciar 
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cada novo mês numa nova página.

INDICADORES DE GERENCIAMENTO

O responsável técnico pelo Posto de Coleta deve, ao 
final de cada mês, extrair os Indicadores de 
Gerenciamento, citados abaixo, que serão impor-
tantes para a gestão do programa:
l Número de novas amostras coletadas.
l Número de amostras recoletadas entre as 

devolvidas ou reconvocadas no período.
l Número de amostras ainda pendentes entre as 

devolvidas ou reconvocadas no período.
l Intervalo médio de tempo entre a coleta e o 

envio de amostras ao laboratório.
l Intervalo médio de tempo entre a coleta e 

entrega/re�rada dos resultados às famílias.
É fundamental que cada Posto de Coleta tenha 
atenção especial à Busca A�va dos Casos 
Reconvocados. Entre eles serão encontrados os 
casos posi�vos que necessitam orientação e 
atendimento urgentes, para poderem se beneficiar 
do Programa Nacional de Triagem Neonatal, que 
tem como finalidade a detecção e tratamento 
precoce das patologias triadas, o que previne a 
deficiência mental e pode salvar vidas.

3.14 Remessa de Amostras ao 
Laboratório de Referência
O Laboratório da APAE de Anápolis, envia regular-
mente o envelope franqueado para maior agilidade 
do envio. Procure u�lizar estes os envelopes 
personalizados reme�dos pelo Laboratório da Apae 
de Anápolis. 

Informe-se na Agência dos correios mais próxima, 
sobre os horários e dias mais adequados para 
entrega dos envelopes, para evitar que fiquem 
estocados na agência do correio. Antes do envio da 
remessa, cheque novamente as informações 
con�das no papel filtro. Todos os campos devem 
estar preenchidos. Mantenha atualizado num 
caderno grande de capa dura o Controle de 

Remessas Enviadas e Recebidas devidamente 
protocoladas contendo as seguintes informações: o 
número seqüencial da remessa, a quan�dade de 
amostras que compõe a remessa, a data de envio do 
material, assim como a data de recebimento dos 
resultados. É responsabilidade do ponto de coleta 
que as amostras não fiquem re�das na unidade por 
um período superior a 2 (dois) dias úteis. Elas 
podem se tornar velhas para serem analisadas e 
atrasar o diagnós�co de uma criança com alguma 
das patologias rastreadas.

3.15 Entrega de Resultados
RESULTADOS SEM ALTERAÇÃO
A entrega de resultados é um momento de ansieda-
de para a família. Se o resultado do teste es�ver 
dentro dos valores de referência, informe claramen-
te que os resultados para as doenças testadas estão 
normais. 
Mesmo estando normais, os resultados deverão ser 
entregues às famílias, com a maior brevidade 
possível, assim que o Posto de Coleta os receba do 
Laboratório de Referência por meio informa�zado.
Os pais ou responsáveis podem re�rar os resultados 
pela internet informando login e senha no site do 
SRTN.
As unidades de saúde tem acesso a todos os 
resultados de sua unidade acessando o site do SRTN 
com o login e senha previamente informado pelo 
SRTN.
RESULTADOS ALTERADOS
Neste caso, não espere a família vir buscar o resulta-
do. Entre em contato assim que o laboratório enviar 
os resultados e informe ao responsável que foi 
encontrada uma alteração e que esta alteração 
precisa de um novo exame de confirmação. Para 
isso, a criança deverá comparecer ao local para uma 
nova coleta.

3.16 Coleta de Material dos Casos 
Reconvocados
Em caso de posi�vidade ou alteração no resultado 
de um exame, a busca a�va do laboratório da APAE 
comunicará ao Posto de Coleta e solicitará recoleta 
de sangue para exame confirmatório, através de 
carta de reconvocação, via telefone ou email, 
fornecendo as explicações necessárias à realização 
dessa recoleta. Crianças reconvocadas deverão ser 
localizadas com urgência para serem tomadas as 
providências requisitadas pelo Laboratório da APAE. 
Havendo necessidade poderá ocorrer mais de uma 
repe�ção ou reconvocação para confirmação 
diagnós�ca. As recoletas deverão ser realizadas 
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pelas unidades de saúde de acordo com a  solicita-
ção feita pela    busca a�va do laboratório da APAE 
ANÁPOLIS.

Importante: para recém-nascidos gemelares, 
prematuros e/ou com baixo peso, poderão ser 
solicitadas novas coletas, mesmo apresentando  
resultados normais, de acordo com o protocolo para 
prematuros.
HEMOGLOBINOPATIAS:
Existem algumas condições em que é necessário 
repe�r o exame para hemoglobinopa�as, como por 
exemplo transfusão sanguínea e padrão de hemo-
globina indeterminado. A transfusão sanguínea 
pode alterar o resultado tanto para falso-posi�vo 
quanto para falso-nega�vo. É realizada nova coleta 
de sangue total com EDTA por volta do sexto mês de 
vida do lactente para confirmação do diagnós�co. 
Para o resultado com padrão indeterminado 
também é feita nova avaliação do perfil do lactente 
por volta do sexto mês de vida, porém é solicitada 
nova amostra de sangue total com EDTA da criança, 
mãe e pai para estudo familiar. Lactentes com 
resultados de traço de hemoglobinas recebem, 
junto com o seu laudo, uma carta convite para 
par�ciparem, acompanhados de seus pais, do 
aconselhamento gené�co, confirmação diagnós�ca 
e estudo familiar, a par�r do 3º mês de vida, no 
Ambulatório Mul�disciplinar Especializado do Ser-
viço de referência do Estado de Goiás.  
FENILCETONÚRIA:
Para resultados alterados será solicitada uma nova 
amostra em papel filtro.  Outra condição de 
solicitação de novas amostras são coletas realizadas 
em recém-nascidos com menos de 48 horas de vida 
ou dieta zero.
HIPOTIREOIDISMO CONGÊNITO:
Existem duas formas de pedido de recoleta dos 
exames alterados para  hipo�reoidismo congênito 
(TSH): papel filtro ou Soro. A solicitação deverá ser 
atendida conforme o pedido de recoleta do setor de 
busca a�va, via telefone, email  e/ou carta. 
HIPERPLASIA ADRENAL CONGÊNITA:
Existem duas formas de pedido de recoleta dos 
exames alterados para  Hiperplasia Adrenal 
Congênita (17OHP E EXAMES COMPLEMENTARES): 
em papel  filtro ou Soro. A solicitação deverá ser 
atendida conforme o pedido de recoleta do setor de 
busca a�va, via telefone, email e/ou carta. 
FIBROSE CÍSTICA: 
Pacientes com resultado alterado para Tripsina 
Imunorea�va (IRT) deverão realizar uma nova coleta 
confirmatória em papel filtro antes de 30 dias de 
vida. Permanecendo alterado o resultado da 
segunda coleta, o paciente será reconvocado para 

realização do teste do suor.  
DEFICIÊNCIA DE BIOTINIDASE:
Aos pacientes com resultado alterado para Bio�-
nidase será solicitada uma nova amostra em papel 
filtro. Permanecendo alterado, uma nova amostra 
em plasma heparinizado.

3.17 Erros Mais Frequentes
l Não preenchimento do cartão antes da coleta 

causando possíveis trocas;
l Preenchimento incorreto ou incompleto da 

requisição e cartão de coleta:
1. Nome sem sobrenome;
2. Abreviação de sobrenomes;
3. Datas errôneas de nascimento e/ou coleta;
4. Não informação de todos os dados da 

requisição (transfusão, gemelar, sexo, peso, 
1ª coleta ou recoleta, endereço, requisitante, 
horário de nascimento e coleta, etnia, etc.)

5. Nome da mãe ou do bebê preenchido de 
forma incorreta no cartão de coleta;

6. Não especificar qual o posto de coleta em 
cidades que contém mais de um;

7. Letras ilegíveis.
l Coleta inadequada / insuficiente;
l Armazenamento inadequado da coleta (amos-

tra ressecada);
l Interferência de substâncias no cartão de coleta 

( amostra diluída);
l Troca nas datas de nascimento e coleta;
l Envio tardio da amostra ao laboratório;
l Coletas dobradas e embrulhadas em papel 

alumínio ou em plás�co não secas;
l 1ª coleta no nome da mãe e recoleta no nome 

do bebê;
l Falta de  informação dos responsáveis sobre 

normas para coleta e entrega de resultados.
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4. Laboratório de referência em 
triagem neonatal 

São ações do laboratório de referência:

Ÿ Deverão atender as disposições da ANVISA, RDC 
nº 302/2005, RDC nº 50/2002;

Ÿ Analisar um número igual ou superior a 30.000 
amostras/ano;

Ÿ Realizar análise laboratorial cinco vezes por 
semana, para cada um dos parâmetros;

Ÿ As técnicas devem ser adequadas e incluídas em 
programas de controle de qualidade internaciona-
is.

Ÿ Adquirir papel filtro padronizado e preparar os 
cartões de coleta com os dados necessários para a 
iden�ficação;

Ÿ Estabelecer as responsabilidades das unidades 
coletoras documentando o vínculo com o serviço 
de referência, iden�ficando e codificando cada 
unidade.

Ÿ Enviar cartão de coleta com papel filtro padroniza-
do, lancetas e carta resposta para as unidades;

Ÿ Fazer capacitações com as equipes das unidades 
de coleta;

Ÿ Inserir os dados cadastrais e laboratoriais de cada 
amostra no sistema informa�zado;

Ÿ Gerenciar remessas de amostras e monitorar os 
indicadores de tempo e qualidade para a coleta;

Ÿ Realizar análises laboratoriais com ro�nas diárias 
para cada parâmetro da Triagem Neonatal 
garan�ndo e controlando os exames confirmatóri-
os previstos para as doenças triadas;

Ÿ Realizar ro�nas de controle de qualidade interno e 
externo;

Ÿ Solicitar nova amostra para os casos de coletas 
inadequadas ou resultados alterados em caráter 
de urgência;

Ÿ Encaminhar os pacientes com resultados alterados 
p a ra  c o n s u l t a  n o  A M E  ( A m b u l a t ó r i o 
Mul�disciplinar Especializado);

Ÿ Disponibilizar os resultados normais às unidades 
de saúde e familiares, via web, para serem 
transcritos na caderneta da criança pelo pediatra;

Ÿ Liberar uma lista correspondente a cada remessa 

de amostras para as unidades de coleta, com 
iden�ficação e resultado das crianças para serem 
arquivados nas unidades;

Ÿ Armazenar as amostras depois de u�lizadas 
apenas no período de reanálise técnica e sob 
ó�mas condições de armazenamento;

Ÿ Descartar as amostras em lixo comum, pois não 
são considerado material biológico infectante. As 
amostras podem ser fragmentadas ou incineradas;

Ÿ Fazer o registro dos lotes de amostras que estão 
sendo descartadas com suas respec�vas datas de 
descarte.

OBS: Fica vetada a u�lização de amostras de sangue 
para outro fim que não seja para triagem neonatal, 
pois a coleta não exige TCLE (Termo de Consen�mento 
Livre e Esclarecido) e elas devem ser obrigatoriamente 
descartadas.



5.1. Ambulatório Especializado do SRTN
Uma vez iden�ficado o paciente e confirmado o 
diagnós�co de cada uma das patologias, ele será 
imediatamente encaminhado ao Ambulatório 
Especializado do SRTN. Neste serviço é feita uma 
completa avaliação do paciente por uma equipe 
mul�disciplinar, com fornecimento das recomenda-
ções a respeito da possibilidade de recorrência 
gené�ca aos pais, assim como orientações sobre 
evolução e tratamento da doença, sendo que o 
seguimento clínico e terapêu�co global dos pacientes 
será sempre realizado  por esta equipe. O Serviço 
conta, ainda, com uma rede assistencial complemen-
tar que dá suporte ao tratamento e efetua inves�ga-
ções diagnós�cas quando o SRTN não dispuser de 
capacidade instalada suficiente para tais a�vidades. 
Citamos como exemplo as internações hospitalares 
eventuais, uso de Unidades de Terapia Intensiva em 
intercorrências  clínicas da doença, além de outras 
ações de saúde.
A equipe mul�disciplinar mínima do SRTN é simples e 
conta com uma pequena variação, de acordo com a 
patologia a ser acompanhada:
l Na Fenilcetonúria, é composta de médico 

pediatra, nutricionista, psicólogo, assistente social 
e Biomédico /Bioquímico.

l No Hipo�reoidismo Congênito, de médico 
endocrinologista/ endocrinologista pediátrico, 
psicólogo, assistente social e biomédico/ 
Bioquímico.

l Nas Hemoglobinopa�as, de médico pediatra, 
psicólogo, assistente social, médico hematologis- 
ta e Biomédico /Bioquímico.

l Na Hiperplasia Adrenal Congênita, de médico 
pediatra, endocrinologista pediátrico, psicólogo, 
assistente social, e Biomédico /Bioquímico.

l Na Fibrose Cís�ca, de médico gastro pediatra, 
pneumo pediatra, psicólogo, assistente social, 
Biomédico /Bioquímico, nutricionista e fisiotera-
peuta.

l Na deficiência de bio�nidase, de médico pediatra, 
psicólogo, assistente social, endocrinologista 
pediátrico e Biomédico /Bioquímico.

5.2. Aconselhamento Gené�co

Uma das definições corretamente aceitas de 
Aconselhamento Gené�co (AG) é a adotada pela 
American Society of Human Gene�cs (Epstein,1975). 
Segundo ela, trata-se do processo de comunicação 
que lida com problemas humanos associados com a 
ocorrência, ou risco de ocorrência, de uma doença 
gené�ca em uma família, envolvendo a par�cipação 
de uma ou mais pessoas treinadas para ajudar o 
indivíduo ou sua família:
l Compreender os fatos médicos, incluindo o 

diagnós�co, provável curso da doença e as 
condutas disponíveis;

l Apreciar o modo como a hereditariedade contri-
bui para a doença e o risco de recorrência para 
parentes específicos;

l Entender as alterna�vas para lidar com o risco de 
recorrência;

l Escolher o curso de ação que pareça apropriado 
em virtude do seu risco, obje�vos familiares, 
padrões é�co e religiosos, atuando de acordo com 
essa decisão;

l Ajustar-se, da melhor maneira possível, à situação 
imposta pela ocorrência do distúrbio na família, 
bem como à perspec�va de recorrência do 
mesmo.

5.3. As Patologias
Passaremos a definir abaixo algumas das conceitua-
ções propostas para cada uma das patologias triadas 
no Programa Nacional de Triagem Neonatal. Estes 
conceitos são os mesmos u�lizados nos Protocolos de 
diretrizes Terapêu�cas para cada uma das patologias.

5.3.1 Fenilcetonúria
Fenilcetonúria é um erro do metabolismo, de herança 
autossômica recessiva, cujo defeito metabólico 
(geralmente na enzima fenilalanina hidroxilase), leva 
ao acúmulo de fenilalanina (FAL) no sangue e aumen-
to da excreção urinária de ácido Fenilpirúvico e 
fenilalanima. Foi a primeira doença gené�ca a ter um 
tratamento realizado à par�r de terapêu�ca dieté�ca 
específica.
Sem a realização de diagnós�co e início de tratamento 
precoce, antes de 30 dias de vida (através de 
Programas de Triagem Neonatal), a criança portadora 
de Fenilcetonúria apresenta um quadro clínico 
clássico caracterizado por atraso global do DNPM 
(desenvolvimento neuropsicomotor), deficiência 
mental, comportamento agitado ou padrão au�sta, 
convulsões, alterações eletroencefalográficas  e odor 
caracterís�co na urina. Pacientes que recebem o 
diagnós�co no período neonatal e recebem a terapia 
dieté�ca adequada precocemente, não apresentarão 
o quadro clínico acima descrito.

5. Acompanhamento 
Mul�disciplionar 
Especializado
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São conhecidas três formas de apresentação metabó-
lica, que são classificadas de acordo com o percentual 
de a�vidade enzimá�ca encontrado:

Fenilcetonúria Clássica – menor que 1% de a�vidade 
enzimá�ca e níveis de fenilalanina sanguínea 
superiores a 20 mg/dL;
Fenilcetonúria Leve - entre 1% e 3% de a�vidade 
enzimá�ca e níveis de fenilalanina sanguínea entre 10 
mg/dL e 20 mg/dL;
Hiperfenilalaninemia Transitória ou Permanente -  
acima de 3% de a�vidade enzimá�ca e níveis de 
fenilalanina sanguínea entre 4 mg/dL e 10 mg/dL;
O diagnós�co de Fenilcetonúria (formas Clássica ou 
Leve) é feito pela dosagem de fenilalanina com valores 
superiores à 10 mg/dl em pelo menos duas amostras 
laboratoriais dis�ntas, do mesmo paciente. Além 
disso, para descartar as formas variantes de 
Fenilcetonúria, os co-fatores da biopterina (BH4) 
devem ser também determinados.
O tratamento consiste basicamente em uma dieta 
com baixo teor de FAL (fenilalanina), porém com níveis 
suficientes deste aminoácido para promover cresci-
mento e desenvolvimento adequados. A dieta é 
individualizada, sendo calculada para cada paciente, 
pois a tolerância à FAL varia de acordo com a idade, 
peso, e grau da deficiência enzimá�ca.
INCIDÊNCIA EM GOIÁS: 1: 14.285

5.3.2 Hipo�reoidismo Congênito
Nas crianças não subme�das a programas de Triagem 
Neonatal e, consequentemente, não tratadas 
precocemente, o crescimento �sico e o desenvolvi-
mento mental ficam seriamente comprome�dos.
As manifestações clinicas são: hipotonia muscular, 
dificuldade respiratória, cianose, icterícia prolongada, 
cons�pação, hipotermia, bradicardia, anemia, 
sonolência excessiva, livedo re�culares, choro rouco, 
hérnia umbilical, alargamento de fontanelas, mixede-
ma, sopro cardíaco, macroglossia, dificuldade na 
alimentação, deficiente crescimento ponderoestatu-
ral, atraso na den�ção, retardo na maturação óssea, 
pele seca e sem elas�cidade, atraso no desenvolvi-
mento neuropsicomotor e retardo mental. As 
manifestações clinicas são em sua maioria tardias.
As crianças diagnos�cadas pelos programas de 
Triagem Neonatal não apresentam qualquer sintoma-
tologia clinica, desde que o tratamento seja iniciado 
precocemente. O momento ideal para o diagnos�co 
do Hipo�reoidismo Congênito e o período neonatal, 
pois sabe-se que a par�r de 4 semanas de vida, a 
deficiência de hormônios �reoidianos já pode causar 
alguma lesão neurológica.
O tratamento da patologia consiste na reposição do 

hormônio �reoidiano deficitário, no caso, reposição 
de Levo�roxina, sendo que a dose u�lizada varia de 
acordo com a idade e peso corporal, sendo que as 
crianças mais jovens necessitam de doses superiores 
que as crianças maiores e que adultos.
INCIDÊNCIA EM GOIÁS: 1: 2.611

5.3.3 Anemia Falciforme e outras 
Hemoglobinopa�as
A ANEMIA FALCIFORME é a doença gené�ca mais 
comum na nossa população com alta morbimortalida-
de. É uma doença que passa dos pais para os filhos e 
altera os glóbulos vermelhos que diante de certas 
condições, tornam parecidos com uma foice, daí o 
nome falciforme. A maioria das pessoas recebe dos 
seus pais os genes para hemoglobina normal (A). 
Como recebe um gene do pai e outro da mãe as 
pessoas são AA. As pessoas com anemia falciforme 
recebem de cada genitor uma hemoglobina S e, 
portanto elas são SS.
O TRAÇO FALCIFORME não é uma doença. Significa 
que a pessoa herdou de um dos pais o gene para 
hemoglobina A e do outro o gene da hemoglobina S, 
ou seja, ela é AS. As pessoas com traço falciforme são 
saudáveis e nunca desenvolvem a doença.

É importante saber: quando duas pessoas com o 
traço falciforme se unem, elas podem gerar filhos 
com Anemia falciforme. 

Os glóbulos vermelhos são células arredondadas e 
deformáveis que passam facilmente por todo o 
sistema circulatório. A hemoglobina, pigmento que dá 
cor vermelha ao sangue, transporta o oxigênio dos 
pulmões para os diversos tecidos do organismo. 
Quando diminui a quan�dade de oxigênio no sangue, 
os glóbulos vermelhos das pessoas falcêmicas tomam 
a forma de foice ou meia lua. Essas células têm sua 
membrana alterada e rompem-se mais facilmente 
causando anemia hemolí�ca - a pessoa apresenta-se 
pálida e com icterícia. Estas células alteradas são 
também mais aderentes aos vasos sanguíneos, e por 
isso podem causar obstrução, dificultar a circulação no 
local causando dor de intensidade variável (são as 
crises dolorosas) e com o tempo, causando lesões nos 
órgãos irrigados por estes vasos.
A anemia falciforme acontece quando o indivíduo 
possui somente a hemoglobina alterada chamada S 
(indivíduo SS). Há diversas outras alterações na 
estrutura ou na síntese da hemoglobina entre elas 
estão as talassemias, as hemoglobinopa�as C, D e 
outras. Assim são doentes falciformes, além do 
indivíduo SS, os indivíduos que possuam hemoglobina 
S associada à hemoglobina C (SC), ou hemoglobina S 
associada com outras hemoglobinas variantes.
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A mutação da hemoglobina S é a mais frequente de 
todas as mutações. Porém existem outras hemoglobi-
nas alteradas como a hemoglobina C, D e outras 
hemoglobinas raras.

A doença falciforme pode se manifestar de forma 
diferente em cada indivíduo. Uns têm apenas alguns 
sintomas leves, outros apresentam um ou mais sinais 
ou sintomas: anemia hemolí�ca, crises vaso-oclusivas, 
crises de dor, insuficiência renal, acidente vascular 
cerebral, infecções e sequestro esplênico.
Interpretação dos Resultados:
Ÿ O Padrão de resultado para um recém-nascido 

(RN) é Hb FA, sendo a hemoglobina fetal (Hb F) em 
proporção superior a hemoglobina A. Essa 
proporção vai se alterando com o tempo, com uma 
diminuição gradual da Hb F. Dependendo da idade 
em que foi realizado o teste poderemos encontrar 
o perfil Hb AF e este perfil em RN pode significar 
uma situação de transfusão não informada. 

Ÿ Hemoglobinas variantes (Hb S, Hb C, Hb D, Hb E, 
entre outras) geralmente aparecem em proporção 
menor do que a Hb F e são compa�veis com a 
proporção de Hb A, quando esta está presente. O 
resultado será representado por FAS, FAC, FAD, 
FAE, FAVar (heterozigotos), dependente da Hb 
variante encontrada. No caso de homozigose, a 
representação será FS, FC, FD, etc. Outras variantes 
podem não ser iden�ficadas pelas metodologias 
disponíveis, sendo necessária análise molecular.

Ÿ A Hb F desaparece totalmente após os seis meses 
de idade do RN. A representação passa a ser:

- Em indivíduos com perfil hemoglobínico padrão: Hb 
AA ;
- Em portadores heterozigotos: Hb AS, Hb AC, etc;
- Em portadores homozigotos (doentes): Hb SS, Hb SC, 
Hb CC. 
O diagnós�co precoce e o tratamento adequado 
representam papel fundamental na redução da 
morbidade e mortalidade destas crianças.
INCIDÊNCIA EM GOIÁS - DOENTES: 1: 1.138 - 
TRAÇOS: 1: 21

5.3.4. Hiperplasia Adrenal Congênita ou 
Síndrome Adrenogenital
A hiperplasia adrenal congênita é causada pela 
deficiência total ou parcial de enzimas envolvidas na 
síntese de cor�coides pela glândula adrenal (ou 
suprarrenal). Diversos distúrbios são conhecidos, 
sendo mais comum (90%) a deficiência da enzima 21- 
hidroxilase.
As meninas afetadas podem ser detectadas ao 
nascimento pelo aspecto virilizado da genitália, mas os 
sintomas relacionados com o desequilíbrio hidroele-

trolí�co geralmente se manifestam a par�r da 
segunda ou terceira semanas de vida. Não são raras 
manifestações mais tardias em casos de deficiência 
parcial da 21- hidroxilase ou de outras enzimas da rota 
Biosinté�ca de mineralocor�coides.
A deficiência de 21-hidroxilase pode ser manifestada 
em formas clássica e não clássica (com ou sem perda 
de sal). A forma clássica virilizante é acompanhada de 
masculinização da genitália externa em meninas 
(grandes lábios enrugados e por vezes fundidos, 
clitóris hipertrofiado, área genital pigmentada), 
podendo ser assintomá�ca em meninos, ao nasci-
mento. A forma clássica é acompanhada de perda de 
sal, causando desequilíbrio hidroeletrolí�co, tanto em 
meninos quanto em meninas. As formas não clássica 
são uma variante atenuada da doença que, em 
meninas não diagnos�cadas e tratadas adequada-
mente, apresentam hirsu�smo (aumento dos pêlos 
corporais), amenorreia e infer�lidade.
A exposição con�nuada ao excesso de esteroides 
virilizantes pode ocasionar o aumento progressivo do 
clitóris ou do pênis, aparecimento de pêlos faciais, 
axilares e pubianos, acne, aumento da massa muscu-
lar, aceleração do crescimento e da maturação óssea 
em relação à idade cronológica, resultando na 
diminuição da estatura final do paciente. Na forma 
perdedora de sal, tanto meninos quanto meninas 
podem apresentar, em função dos baixos níveis de 
mineralocor�coides, desidratação e desequilíbrio 
hidroeletrolí�co agudo, que podem ser graves a ponto 
de levar ao óbito se não tratados adequadamente. O 
Teste do Pezinho é o único método de diagnós�co 
precoce e, com tratamento adequado, salva a vida 
dessas crianças.
A deficiência de 21-hidroxilase é herdada de modo 
autossômico recessivo, havendo algumas exceções. A 
base molecular para esta deficiência é a deleção do 
gene, localizado no cromossomo 6, que codifica a 
proteína citocromo P-450c21. Geralmente, um 
mesmo �po de manifestação clínica é encontrado nas 
famílias com múl�plos casos da doença.
Na forma virilizante simples, a deficiência da 21-
hidroxilase interrompe o processo de síntese do 
cor�sol na etapa metabólica de hidroxilação da 17- a-
hidroxiprogesterona. A baixa concentração de cor�sol 
serve como um sinal metabólico para uma maior 
secreção de ACTH, o que es�mula a suprarrenal a 
produzir mais hormônios, aumentando os níveis de 
precursores do cor�sol como a 17-a-hidroxi- 
pregnenolona e a 17-a-hidroxiprogesterona, os quais 
são então desviados para a rota de síntese de esteroi- 
des com efeito androgênico, provocando virilização. 
Na forma perdedora de sal, a deficiência da 21- 
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hidroxilase impede também a formação da aldostero- 
na, levando à incapacidade de retenção de sódio, à 
severa desidratação e ao óbito, se não iden�ficada 
imediatamente.

Na deficiência de 21-hidroxilase, o diagnós�co 
laboratorial baseia-se na elevação dos níveis séricos 
dos precursores do cor�sol, especialmente a 17-alfa-
h i d r o x i p r o g e s t e r o n a ,  c o m  c o r � s o l
diminuído ou mesmo normal. A quan�ficação de 17- 
alfa-hidroxiprogesterona nos primeiros dias de vida é 
considerada o indicador mais importante para o 
diagnós�co precoce. A avaliação dos níveis dos 
eletrólitos (sódio e potássio) é também importante 
para a iden�ficação da forma perdedora de sal.
A frequência rela�vamente alta da hiperplasia adrenal 
congênita e a possibilidade da ins�tuição precoce de 
um tratamento eficiente jus�ficam a realização da 
triagem neonatal, a qual pode ser feita através da 
dosagem de 17-alfa-hidroxiprogesterona no sangue 
colhido em papel- filtro.
É possível através de técnicas de biologia molecular, 
iden�ficando-se mutações presentes em indivíduos 
afetados da mesma família.
O diagnós�co pré-natal pode ser realizado entre a 14ª 
e a 20ª semana de gestação, através da dosagem de 
17-alfa-hidroxiprogesterona no líquido amnió�co, 
desde que os valores de referência tenham sido 
previamente estabelecidos pelo laboratório, de 
acordo com a idade gestacional. Exames moleculares 
realizados em vilocorial permitem o diagnós�co na 
10ª semana de gestação.
A suplementação de cor�sona bloqueia a liberação de 
ACTH, diminuindo a síntese de hormônios androgêni-
cos relacionados com a virilização. Medidas cirúrgicas 
de caráter plás�co auxiliam a recompor o aspecto 
anatômico da genitália nas meninas afetadas. Na 
forma perdedora de sal, a administração de mineralo-
cor�cóides corrige o desequilíbrio hidroeletrolí�co, 
que deve ser, no entanto, con�nuamente monitoriza-
do. O tratamento deve ser man�do por toda a vida.
Quando o diagnós�co é feito precocemente, o 
tratamento é ins�tuído de forma correta e adequada-
mente monitorizado, o prognós�co é muito bom.
Casais que �veram um filho do sexo masculino 
falecido nas primeiras semanas de vida por quadro de 
desidratação de causa inexplicada devem ser encara-
das como de risco de terem uma criança com hiper-
plasia adrenal congênita em uma nova gestação.
INCIDÊNCIA EM GOIÁS: 1/16.164

5.3.5 Fibrose Cís�ca
Fibrose Cís�ca (FC), ou mucoviscidose, é uma doença 
gené�ca autossômica recessiva que se manifesta em 

ambos os sexos. O gene defeituoso localiza-se no 
braço longo do cromossomo 7 é transmi�do pelo pai e 
pela mãe (embora nenhum dos dois manifeste a 
doença) sendo responsável pela alteração  no   trans-
porte de íons através das membranas das células. Isso 
compromete o funcionamento das glândulas exócri- 
nas que produzem substâncias (muco, suor ou 
enzimas pancreá�cas) mais espessas e de di�cil 
eliminação.
A afecção compromete o funcionamento de pra�ca- 
mente todos os órgãos e sistemas do organismo, mas 
afeta principalmente os aparelhos respiratório e 
gastrintes�nal. Dentro os demais sintomas podem 
estar incluídos: esteatorreia, dificuldade de ganho de 
peso, problemas respiratórios, perda de sal pelo suor, 
dor abdominal recorrente, icterícia prolongada, 
edema hipoproteinêmico, pancrea�te recorrente, 
cirrose biliar, acroderma�te enteropá�ca e retardo no 
desenvolvimento somá�co.
O curso clínico se caracteriza por períodos de remissão 
e períodos de exacerbação, com aumento da frequên-
cia e gravidade das exacerbações com o passar do 
tempo.
Quando cada um dos pais tem um gene para a FC , em 
cada gestação, o risco de nascer um filho com a 
doença é de 25% e sem a doença é de 75%. A probabi- 
lidade de nascer um filho saudável, mas com um gene 
para FC é de 50%.
Es�ma-se que a incidência da doença no Brasil seja de 
1:10.000 nascidos vivos, embora haja variação de 
acordo com as etnias, ocorrendo mais em pessoas 
brancas.
Em 2001, o Ministério da Saúde lançou a portaria nº 
822 que rege as normas para a realização da triagem 
neonatal no Brasil, sendo a FC uma das patologias de 
escolha dessa triagem. Em Goiás, a APAE Anápolis 
iniciou a triagem para Fibrose Cís�ca em 2009, 
seguindo todas as recomendações do protocolo 
clinico e diretrizes terapêu�cas do Ministério da 
Saúde, que estabelece que, além da detecção dos 
casos suspeitos, deve ser realizado a confirmação 
diagnós�ca, acompanhamento e tratamento dos 
pacientes.
A técnica de escolha para triagem é a dosagem da 
enzima Tripsina Imuno Rea�va (IRT) no sangue da 
criança. A colheita de sangue ideal deve ser do 3º ao 
5º dia de vida, pois há uma queda crescente nos níveis 
da enzima com o passar dos dias dificultando sua 
interpretação, por isso, a realização de uma coleta 
precoce e o envio rápido das amostras torna-se muito 
importante.
A confirmação diagnós�ca pode ser feito pelo Teste do 
Suor (TS) que consiste na es�mulação da produção do 
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hidroxilase impede também a formação da aldostero- 
na, levando à incapacidade de retenção de sódio, à 
severa desidratação e ao óbito, se não iden�ficada 
imediatamente.

Na deficiência de 21-hidroxilase, o diagnós�co 
laboratorial baseia-se na elevação dos níveis séricos 
dos precursores do cor�sol, especialmente a 17-alfa-
h i d r o x i p r o g e s t e r o n a ,  c o m  c o r � s o l
diminuído ou mesmo normal. A quan�ficação de 17- 
alfa-hidroxiprogesterona nos primeiros dias de vida é 
considerada o indicador mais importante para o 
diagnós�co precoce. A avaliação dos níveis dos 
eletrólitos (sódio e potássio) é também importante 
para a iden�ficação da forma perdedora de sal.
A frequência rela�vamente alta da hiperplasia adrenal 
congênita e a possibilidade da ins�tuição precoce de 
um tratamento eficiente jus�ficam a realização da 
triagem neonatal, a qual pode ser feita através da 
dosagem de 17-alfa-hidroxiprogesterona no sangue 
colhido em papel- filtro.
É possível através de técnicas de biologia molecular, 
iden�ficando-se mutações presentes em indivíduos 
afetados da mesma família.
O diagnós�co pré-natal pode ser realizado entre a 14ª 
e a 20ª semana de gestação, através da dosagem de 
17-alfa-hidroxiprogesterona no líquido amnió�co, 
desde que os valores de referência tenham sido 
previamente estabelecidos pelo laboratório, de 
acordo com a idade gestacional. Exames moleculares 
realizados em vilocorial permitem o diagnós�co na 
10ª semana de gestação.
A suplementação de cor�sona bloqueia a liberação de 
ACTH, diminuindo a síntese de hormônios androgêni-
cos relacionados com a virilização. Medidas cirúrgicas 
de caráter plás�co auxiliam a recompor o aspecto 
anatômico da genitália nas meninas afetadas. Na 
forma perdedora de sal, a administração de mineralo-
cor�cóides corrige o desequilíbrio hidroeletrolí�co, 
que deve ser, no entanto, con�nuamente monitoriza-
do. O tratamento deve ser man�do por toda a vida.
Quando o diagnós�co é feito precocemente, o 
tratamento é ins�tuído de forma correta e adequada-
mente monitorizado, o prognós�co é muito bom.
Casais que �veram um filho do sexo masculino 
falecido nas primeiras semanas de vida por quadro de 
desidratação de causa inexplicada devem ser encara-
das como de risco de terem uma criança com hiper-
plasia adrenal congênita em uma nova gestação.
INCIDÊNCIA EM GOIÁS: 1 : 11.764

5.3.5 Fibrose Cís�ca
Fibrose Cís�ca (FC), ou mucoviscidose, é uma doença 
gené�ca autossômica recessiva que se manifesta em 

ambos os sexos. O gene defeituoso localiza-se no 
braço longo do cromossomo 7 é transmi�do pelo pai e 
pela mãe (embora nenhum dos dois manifeste a 
doença) sendo responsável pela alteração  no   trans-
porte de íons através das membranas das células. Isso 
compromete o funcionamento das glândulas exócri- 
nas que produzem substâncias (muco, suor ou 
enzimas pancreá�cas) mais espessas e de di�cil 
eliminação.
A afecção compromete o funcionamento de pra�ca- 
mente todos os órgãos e sistemas do organismo, mas 
afeta principalmente os aparelhos respiratório e 
gastrintes�nal. Dentro os demais sintomas podem 
estar incluídos: esteatorreia, dificuldade de ganho de 
peso, problemas respiratórios, perda de sal pelo suor, 
dor abdominal recorrente, icterícia prolongada, 
edema hipoproteinêmico, pancrea�te recorrente, 
cirrose biliar, acroderma�te enteropá�ca e retardo no 
desenvolvimento somá�co.
O curso clínico se caracteriza por períodos de remissão 
e períodos de exacerbação, com aumento da frequên-
cia e gravidade das exacerbações com o passar do 
tempo.
Quando cada um dos pais tem um gene para a FC , em 
cada gestação, o risco de nascer um filho com a 
doença é de 25% e sem a doença é de 75%. A probabi- 
lidade de nascer um filho saudável, mas com um gene 
para FC é de 50%.
Es�ma-se que a incidência da doença no Brasil seja de 
1:10.000 nascidos vivos, embora haja variação de 
acordo com as etnias, ocorrendo mais em pessoas 
brancas.
Em 2001, o Ministério da Saúde lançou a portaria nº 
822 que rege as normas para a realização da triagem 
neonatal no Brasil, sendo a FC uma das patologias de 
escolha dessa triagem. Em Goiás, a APAE Anápolis 
iniciou a triagem para Fibrose Cís�ca em 2009, 
seguindo todas as recomendações do protocolo 
clinico e diretrizes terapêu�cas do Ministério da 
Saúde, que estabelece que, além da detecção dos 
casos suspeitos, deve ser realizado a confirmação 
diagnós�ca, acompanhamento e tratamento dos 
pacientes.
A técnica de escolha para triagem é a dosagem da 
enzima Tripsina Imuno Rea�va (IRT) no sangue da 
criança. A colheita de sangue ideal deve ser do 3º ao 
5º dia de vida, pois há uma queda crescente nos níveis 
da enzima com o passar dos dias dificultando sua 
interpretação, por isso, a realização de uma coleta 
precoce e o envio rápido das amostras torna-se muito 
importante.
A confirmação diagnós�ca pode ser feito pelo Teste do 
Suor (TS) que consiste na es�mulação da produção do 



suor pela pilocarpina, que é colocada sobre a pele ou 
diretamente nas glândulas sudoríparas, usando-se um 
gradiente de potencial (iontoforese) e análise da 
concentração dos íons sódio e cloro. O teste do suor 
normal não exclui o diagnós�co da FC, sendo os casos 
duvidosos confirmados através do Estudo molecular. 

O tratamento do paciente com Fibrose Cís�ca consiste 
em acompanhamento médico regular, suporte 
dieté�co, u�lização de enzimas pancreá�cas, 
suplementação vitamínica (vitaminas A, D, E, K) e 
fisioterapia respiratória. Nas complicações infecciosas, 
é indicada a an�bio�coterapia de amplo espectro. 
Além do esquema vacinal habitual, as crianças devem 
receber imunização an�pneumocócica e an�-
hemófilos. 
INCIDÊNCIA EM GOIÁS: 1: 11.764 

5.3.6 Deficiência de Bio�nidase
A Deficiência de Bio�nidase é uma desordem 
hereditária do metabolismo da bio�na. Este defeito 
enzimá�co preenche os principais critérios para que 
possa ser considerado ´´screning'' no período neona-
tal. Os pacientes afetados não exibem sintomas ao 
nascimento. A Bio�nidase é uma enzima hidrolisada 
de fundamental importância no metabolismo da 
bio�na. É uma glicoproteína de produção hepá�ca, 
com peso molecular es�mado em 68.000 daltons. 
Apresenta estrutura com finalidade específica de 
hidrólise, sendo seu principal substrato a bioci�na.
A Deficiência de Bio�nidase causa quadro clínico 
compa�vel com o que se conhece como deficiência 
múl�pla de carboxilases. Entre os sintomas estão 
retardo mental, convulsões, ataxia, alopécia, derma�- 
te, hipotonia e ceratoconju�vite. A Deficiência da 
Bio�nidase é o defeito enzimá�co primário 
responsável pelo quadro de deficiência múl�pla das 
carboxilases, na forma tardia ou juvenil. O primeiro 
relato foi de um paciente de 10 meses, que apresenta- 
va alopécia, derma�te e hipotonia. Como demonstra- 
va padrão metabólico que sugeria desordem no 
metabolismo da bio�na foi tratada com vitamina 
obtendo cura de seus sintomas.
A idade de início dos episódios convulsivos situa-se 
entre 1 e 6 meses em 65% dos casos, mas variam entre 
menos de um mês até anos de idade. Os distúrbios do 
SNC ainda incluem os sinais o�almológicos, atrofia 
óp�ca, que aparece como um dos sintomas irreversí-
veis, mas comuns na deficiência total de Bio�nidase, 
pode se manifestar mais tardiamente.
A deficiência de Bio�nidase pode ser dividida de 
acordo com a a�vidade da enzima em total e parcial. A 
deficiência total é definida pela a�vidade de 
Bio�nidase menor ou igual a 10% da a�vidade normal 

da enzima. A deficiência parcial é considerada nos 
casos em que o valor da a�vidade se situa entre 10 e 
30% do valor normal. Tratamento da deficiência de 
Bio�nidase consiste na administração de doses 
farmacológicas de bio�na via oral diariamente. As 
doses consideradas farmacológicas variam entre 5mg 
a 20mg por dia. A escolha da dose ideal acorre de 
forma empírica.
Interferentes: Uso de an�coagulantes; uso de secador, 
estufa ou luz solar para secar a amostra; tempo muito 
longo entre coleta e execução do exame; amostras 
saturadas, ou pouca quan�dade de sangue podem 
gerar resultados falso-nega�vos ou falso- posi�vos; 
prematuridade, doença hepá�ca, Icterícia.
Prevalência Mundial: 1:60.000 nascidos vivos
INCIDÊNCIA EM GOIÁS:  1: 35.714
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Importância: No Brasil existem 6,5 milhões de 
pessoas com deficiência visual, segundo o IBGE. De 
acordo com a Organização Mundial de Saúde, 80% 
dos casos de deficiência visual no mundo seriam 
evitados caso polí�cas de prevenção e tratamento 
da saúde ocular fossem efe�vamente adotadas.

O teste do reflexo vermelho (Teste do Olhinho ou 
Teste de Brücker) em recém-nascidos é uma forma 
simples, eficaz e precoce de pesquisa diagnós�ca 
para doenças oculares, auxiliando de forma impor-
tante a prevenção ou a atenuação da de fatores 
causadores de deficiência visual nos indivíduos.
O desenvolvimento visual da criança ocorre até o 
inicio da idade escolar (7-8 anos), sendo que, 
qualquer privação no es�mulo visual neste período 
pode ocasionar prejuízos visuais dos mais variados 
graus e irreversíveis, principalmente se essa 
privação ocorrer antes do primeiro ano de vida.
A detecção precoce de doenças oculares que 
prejudicam o adequado es�mulo visual em crianças 
é a principal forma de combate à deficiência visual 
na infância. A pesquisa do reflexo vermelho (teste 
do olhinho) possibilita a triagem de pacientes com 
alta chance de diagnós�co de doenças como a 
catarata congênita, glaucoma congênito, má 
formações oculares, bem como a presença de 
traumas de parto e inflamações oculares.
Definição: O teste de Brücker (Teste do Olhinho) 
consiste na avaliação da transparência dos meios 
oculares buscando a detecção de quaisquer 
opacidades  corneanas,  cristalinianas  ou   vítreas.
Além disso, ao ser realizada a pesquisa do reflexo 
vermelho o examinador pode também detectar 

Teste do Ollhinho
Triagem Ocular ou Teste do
Reflexo Vermelho

alterações em outras estruturas oculares (íris, 
esclera, conjun�va, pálpebras).
A avaliação da transparência dos meios oculares se 
dá pela detecção ou não de um reflexo vermelho 
(alaranjado ou amarelado, dependendo da inclina- 
ção do feixe luminoso) que surge pela incidência de 
um feixe de luz no olho do recém nascido.
Técnica: Em sala pouco iluminada, deve-se incidir 
um feixe luminoso (ob�do com lanterna ou 
o�almoscópio direto) sobre os olhos do recém 
nascido a uma distância variando de 80 a 100 cm, 
buscando-se a formação do reflexo vermelho nas 
pupilas.
Havendo dificuldade ou dúvida na percepção do 
reflexo pela miose (fechamento pupilar) pode-se 
ins�lar uma gota de tropicamida a 0,5% cerca de 30 
minutos antes do exame no intuito de favorecer a 
midríase (abertura da pupila).
Resultado: O Reflexo Vermelho normal (em tons de 
vermelho, laranja ou amarelo, dependendo da 
incidência de luz e da pigmentação da re�na), 
mostra que as principais estruturas internas do olho 
(córnea, câmara anterior, íris, pupila, cristalino, 
humor vítreo e re�na) estão transparentes, 
permi�ndo que a re�na seja a�ngida pela luz, de 
forma normal.

Se for encontrado um reflexo diferente entre os 
olhos, ausência de reflexo, ou a presença de um 
reflexo branco-amarelado, deve-se encaminhar 
para melhor avaliação diagnós�ca.
A presença do reflexo vermelho normal não isenta 
um diagnós�co futuro de doenças oculares, 
portanto a orientação aos familiares da necessidade 
de retornos periódicos com o�almologista é 
fundamental.
Em suspeita de infecções congênitas (sífilis, toxo-
plasmose, rubéola, citomegalovírus e herpes) e em 
recém-nascidos prematuros nascidos com menos 
de 34 semanas de gestação, nascidos com menos de 
2000g, além do Teste do Olhinho é necessário o 
mapeamento de re�na sob midríase com o�almolo-
gista.

Exame normal 
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1. Triagem Audi�va Neonatal (TAN)
Entende-se que triagem seja um processo simples, 
rápido e barato, que iden�fique aqueles com maior 
probabilidade de uma alteração na função testada. 
Aqueles com falha na triagem devem ser encami-
nhados para procedimentos de diagnós�co, de 
maior complexidade.
A TAN deve ser realizada, preferencialmente, nos 
primeiros dias de vida (24 a 48 horas) na maternida-
de e, no máximo, durante o primeiro mês de vida, a 
não ser em casos em que a saúde da criança não 
permita a realização dos exames. No caso de 
nascimentos que ocorram em domicílio, fora do 
ambiente hospitalar, ou em maternidades sem 
triagem audi�va, a realização do teste deverá 
ocorrer no primeiro mês de vida.
São considerados neonatos ou lactentes com 
Indicadores de Risco para Deficiência Audi�va - 
IRDA  -  aqueles que apresentarem os seguintes 
fatores em suas histórias clínicas (JCIH, 2007 e 
COMUSA, 2010): 

Neonatos (nascimento – 28 dias):
1. História familiar de deficiência audi�va con-
gênita;
2.  Infecção congênita (sífilis, toxoplasmose, 
rubéola, citomegalovírus e herpes);
3. Anomalias crânio faciais (malformações de 
pavilhão auricular,  meato acús�co externo, 
ausência de filtrum nasal, implantação baixa da raiz 
do cabelo);
4.  Peso ao nascimento inferior a 1.500 g;
5.  Hiperbilirrubinemia (níveis séricos indica�vos de 
transfusão exsanguínea); 
6. Medicação ototóxica por mais de cinco dias  
(aminoglicosídeos ou outros, associados ou não aos 
diuré�cos de alça);
7.  Meningite bacteriana;
8.  Bole�m Apgar de 0–4 no 1º minuto ou 0–6 no 5º 
minuto;
9.  Ven�lação mecânica por período mínimo de 
cinco dias;
10. Sinais ou síndromes associadas à deficiência 
audi�va condu�va ou neurossensorial;

Teste da Orelhinha
Emissão Otoacús�ca
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11. Permanência em UTI por mais de 5 dias.

Lactentes (29 dias - 2 anos):
1. Preocupação/suspeita dos pais com relação ao 
desenvolvimento da fala, linguagem ou audição; 
2. Meningite bacteriana e outras infecções associa-
das com perda audi�va neurossensorial;
3. Trauma�smo cranio-encefálico acompanhado 
de perda de consciência ou fratura de crânio;
4. Es�gmas ou sinais de síndromes associadas a 
perdas audi�vas condu�vas e/ ou neurossensoriais;
5. Medicamentos ototóxicos (incluindo, mas não 
limitando-se a agentes quimioterápicos ou amino-
glicosídeos, associados ou não a diuré�cos de alça);
6. O�te média de repe�ção/persistente, com 
efusão por pelo menos três meses.

A Triagem Audi�va Neonatal deve ser organizada 
em duas etapas (teste e reteste), no primeiro mês de 
vida. O protocolo a ser u�lizado dependerá da 
ausência ou presença de indicadores de risco.

Grupo sem IRDA (baixo risco): realização de 
Emissões Otoacús�cas Evocadas (EOAE), antes da 
alta hospitalar. Caso não se obtenha resposta 
sa�sfatória, repe�r o registro das EOAE. O registro 
das EOAE não deve ser realizado mais do que duas 
vezes (EOAE-1 e EOAE-2). Na persistência da falha, 
realizar o Peate-Automá�co (Peate-A) ou em modo 
triagem, em 35 dBnNA, antes da alta hospitalar 
(teste).
Caso a resposta não seja sa�sfatória, o neonato 
deverá retornar (reteste) no período de 30 dias para 
nova avaliação com Peate-A em 35 dBnNA. 
Quando a TAN é realizada fora do ambiente hospita-
lar, ou seja, em centros de referência ou ambulatóri-
os, a mesma sequência deve ser seguida.

Grupo com IRDA (alto risco): no caso de neonatos 
que apresentem Irda, o teste será realizado com 
Peate-A ou em modo triagem (teste), em 35 dBnNA. 
Caso a resposta não seja sa�sfatória, o neonato 
deverá retornar (reteste) no período de 30 dias para 
nova avaliação com Peate-A em 35 dBnNA.
Neonatos e lactentes com malformação de orelha, 
mesmo que em apenas uma delas, deverão ser 
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encaminhados diretamente para diagnós�co 
otorrinolaringológico e audiológico.

2. Iden�ficação dos Dados no 
Prontuário
Busca efe�va nos registros dos prontuários 
(levantamento do histórico clínico e riscos) da mãe e 
do recém-nascido, ou no resumo de alta, além de 
uma entrevista com a mãe e/ou responsáveis. Serão 
de grande valia as informações do pediatra/ 
neonatologista neste sen�do.

2.1 Resultados Sa�sfatórios 
Grupo sem indicadores de risco (baixo risco): Os 
pais/responsáveis dos neonatos que apresentem 
respostas sa�sfatórias, em ambas as orelhas e sem 
indicadores de risco para perda audi�va devem ser 
orientados sobre o desenvolvimento audi�vo e 
linguís�co da criança. Sugere-se u�lizar, como 
referência, os marcos para acompanhamento do 
desenvolvimento de audição e linguagem (OMS, 2006 
descrito quadro 1) e registrá-los na Caderneta de 
Saúde da Criança. 

Grupo com IRDA (alto risco): Os pais/responsáveis 
dos neonatos e lactentes que apresentem respostas 
sa�sfatórias, em ambas as orelhas e com indicadores 
de risco para perda audi�va devem ser esclarecidos 
quanto ao desenvolvimento audi�vo e linguís�co da 
criança. Sugere-se u�lizar como referência os marcos 
para acompanhamento do desenvolvimento de 
audição e linguagem (OMS, 2006 descrito quadro 1) e 
registrá-los na Caderneta de Saúde da Criança. Além 
disso, devem ser orientados quanto ao indicador de 
risco e à necessidade do monitoramento mensal nas 
consultas de puericultura na atenção básica e realiza-
ção da avaliação audiológica entre 7 e 12 meses.
A atenção básica deverá encaminhar para diagnós�co, 
qualquer criança que apresentar desenvolvimento 
aquém do esperado e em qualquer momento que os 
pais tenham uma suspeita de deficiência audi�va. 
Sugere-se perguntar nas consultas e visitas à família se 
a criança ouve bem. 
A atenção básica deve encaminhar todas as crianças 
com indicadores de risco, mesmo aquelas com 
resultado sa�sfatório na triagem, para monitoramen-
to audi�vo com avaliação audiológica (audiometria de 
reforço visual (VRA) com fones de inserção e medidas 
de imitância acús�ca), entre 7 e 12 meses na atenção 
especializada. As crianças que apresentarem limiares 
piores que 20 dB no VRA, devem realizar também a 
pesquisa dos limiares por via óssea. No caso de perda 
audi�va neurossensorial, a criança deve ser encami-
nhada para diagnós�co e reabilitação. No caso de 

constatação de perda audi�va condu�va, a criança 
permanece em acompanhamento otorrinolaringoló-
gico e audiológico.
Retestes: A realização da etapa de reteste deverá 
acontecer no período de até 30 dias após o teste. O 
reteste deve ser realizado em ambas as orelhas, 
mesmo que a falha no teste tenha ocorrido de forma 
unilateral.
Falha no Reteste: No caso de falha no reteste, todos os 
neonatos e lactentes com ou sem indicadores de risco 
para deficiência audi�va devem ser encaminhados 
imediatamente para avaliação diagnós�ca otorrinola-
ringológica e audiológica.
No caso de suspeita de perda audi�va, dos pais e/ou 
responsáveis, pediatras, profissionais da Saúde e/ou 
da Educação, a criança com ou sem Irda deve ser 
imediatamente encaminhada para avaliação otorrino-
laringológica e audiológica, mesmo que tenha ob�do 
resultados sa�sfatórios na TAN.

2.2 Diagnós�co
Todo neonato ou lactente que não apresentar 
respostas adequadas na triagem ou no monitora- 
mento, ou ainda no acompanhamento, deverá ser 
referenciado e ter acesso ao diagnós�co funcional, 
nos Centros Especializados de Reabilitação (CER) com 
o Serviço de Reabilitação Audi�va e no Serviço de 
Atenção à Saúde Audi�va de Alta Complexidade 
habilitados pelo Ministério da Saúde.
As diretrizes para diagnós�co deverão seguir o 
descrito na Portaria MS/GM nº 835, de 25 de abril de 
2012, e conforme diretrizes estabelecidas por 
instru�vos a serem disponibilizadas no site: www.sau-
de.gov.br/sas. O diagnós�co e a conduta devem ser 
registrados na Caderneta de Saúde da Criança.



1. Âmbito Federal
Lei nº 8069 - 13/07/1990 
Obrigatoriedade de realização de exames visando 
diagnós�co e terapêu�ca de anormalidades do 
metabolismo.
Portaria GM/MS nº 22 - 15/01/92 
Inclusão no Planejamento das Ações da Saúde, do 
Programa p/ diagnós�co precoce de Fenilcetonúria e 
Hipo�roidismoCongênito.
Portaria GM/MS nº 822- 06/06/2001 
Programa Nacional de Triagem Neonatal.
 Portaria SAS/MS Nº 288 - 21/03/2013
Inclusão do Teste do Suor na Tabela de Procedimentos 
SUS.
Portaria SAS/MS Nº 1.434 - 19/12/2012
Inclusão de Procedimentos para a Fase IV.
Portaria GM/MS Nº 2.829 - 14/12/2012
Inclui a Fase IV no Programa Nacional de Triagem 
Neonatal (PNTN), ins�tuído pela Portaria nº 
822/GM/MS, de 06 de junho de 2001.

Protocolos Clínicos e Diretrizes Terapêu�cas:
Doença Falciforme: PORTARIA Nº 55, DE 29 DE 
JANEIRO DE 2010
Fenilcetonúria: Portaria SAS/MS nº 1.307, de 22 de 
novembro de 2013.
Fibrose Cís�ca: Insuficiência Pancreá�ca     Portaria 
SAS/MS no 224, de 10 de maio de 2010. (Re�ficada 
em 27.08.10)
Fibrose Cís�ca: Manifestações Pulmonares     Portaria 
SAS/MS no 224, de 10 de maio de 2010. (Re�ficada 
em 27.08.10)
Hiperplasia Adrenal Congênita: Portaria SAS/MS no 
16, de 15 de janeiro de 2010.
Hipo�roidismo Congênito: Portaria SAS/MS nº 1161, 
de 18 de novembro de 2015. Revoga a Portaria n o 
56/SAS/MS, de 29 de janeiro de 2010.
SAS 189 - 06/06/2001 
Cria o Grupo Técnico de Assessoria em Triagem 
Neonatal (GTATN/MS) e nomeia seus integrantes 
SAS 223 – 22/06/2001 
Cria códigos novos na tabela SIA/SUS para pagamento 
dos procedimentos da Triagem Neonatal para os SRTN 

e ex�ngue códigos existentes
SAS 263 – 18/07/2001 
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapêu�cas para 
Fibrose Cís�ca (enzimas pancreá�cas)
SAS 387 – 19/09/2001
Habilitação (Fase II) de 1 SRTN de GO no PNTN 
GM 1.069 – 05/07/2002
Define mecanismos de ampliação dos acessos dos 
pacientes detectados no PNTN ao tratamento 
GM 1.146 – 20/07/2002
Altera recursos da PT SAS 194 para medicamentos 
excepcionais (Alzheimer e PNTN)
SAS 847 – 06/11/2002
Protocolos Clínicos e Diretrizes Terapêu�cas para 
Fenilcetonúria (formula de aminoácidos isenta de 
fenilalanina) 
SAS 848 – 06/11/2002
Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapêu�cas para 
Hipo�reoidismo Congênito 
SAS 872 – 12/11/2002
Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapêu�cas para 
Doença Falciforme 

2. Âmbito Estadual
Lei Estadual nº 15.120 - 13/02/2005: 
Dispõe sobre a obrigatoriedade da realização gratuita 
de exames diagnós�cos precoces do Hipo�reoidismo 
Congênito, da Fenilcetonúria, Hiperplasia Adrenal 
Congênita,  da Anemia Falciforme e outras 
Hemoglobinopa�as, nos hospitais, maternidades, 
postos de saúde e estabelecimentos congêneres de 
saúde do Estado de Goiás e dá outras providências. 

3. Âmbito Municipal (Anápolis/GO)
Lei nº 078 - 15/04/1991
Obrigatoriedade de realização do Teste do Pezinho 
para diagnós�co de Fenilcetonúria e Hipo�reoidismo 
Congênito.
Lei nº 3.086 - 14/09/2004
Dispõe sobre a inclusão do exame de fibrose cís�ca no 
Teste do Pezinho.
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Indicadores consolidados da cobertura pública em Triagem Neonatal
2012 a 2016

Cobertura do Teste do Pezinho por Município

Indicadores
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1. Envelope para envio de coleta

2. Formulário de laudo
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Administração e Laboratório: Avenida Senador José Lourenço Dias, 1390 - Centro - Telefone (62) 3098-2525 - CEP 75020-070

Ambulatório Multidisciplinar Especializado: Rua Zaqueu Crispim, Qd. 02, Lt. 02 - Bairro Bougainville - Telefone (62) 3098-3535 - CEP 75075-560

Centro de Reabilitação Física: Rua Zaqueu Crispim, Qd. 02, Lt. 02 - Bairro Bougainville - Telefone  (62) 3098-3535 - CEP 75075-560 

Centro de Reabilitação Intelectual e Auditiva: Rua Coronel Aquiles de Pina, nº 116 - Centro - Telefone (62) 3943-6969 - CEP 75020-070

Escola Maria Montessori: Rua Zaqueu Crispim, Qd. 02, Lt. 02 - Bairro Bougainville - Telefone (62) 3098-3535 - CEP 75075-560

ASSOCIAÇÃO DE PAIS E AMIGOS DOS EXCEPCIONAIS DE ANÁPOLIS

Serviço de Referência em Triagem Nonatal - APAE Anápolis
Registro CRBM nº 97/0460 - Responsável Técnica: Dra. Eliane Pereira dos Santos CRBM nº 0336
Membro: ISNS - International Society for Neonatal Screening, Sociedade Latino-Americana de Screening Neonatal e Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal
E-mail: apae@apaeaps.org.br - Site: www.apaeaps.org.br - Anápolis - Goiás - Brasil

Paciente:                                                                                                                                                            DN:
Endereço:                                                                                                                                                           Tel.:
Médico:
Cadastro:                                                                                                                                                            Protocolo:
Categoria:                                                                                                                                                           Destino:
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