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Programa de Rastreio Neonatal

•Programa integrado de saúde pública, sistemático, e

destinado a todos os recém-nascidos com nascimento em

Portugal.

•Objetivo Principal: diagnóstico pré-sintomático de forma a

instituir terapia precoce, com claros benefícios para o RN.



Programa Nacional de Rastreio Neonatal

Despacho de 13 abril de 1981 – criação da Primeira Comissão Nacional para o Diagnóstico Precoce e do Centro Coordenador Nacional
Despacho nº 752/2010 – Aprovação do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce

São objetivos específicos do Programa: 

a) Rastrear e diagnosticar precocemente, na criança, doenças hereditárias ou 
não, cujo tratamento evite atraso mental, doença física irreversível ou a 
morte; 

b) Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da 
rede nacional;

c) Contribuir para a gestão integrada dos cuidados e a resposta às 
necessidades desses doentes e das suas famílias; 

d) Promover a investigação nessas doenças e a disseminação do 
conhecimento; 

e) Desenvolver intervenções que melhorem o conhecimento das doenças 
identificadas pelo rastreio na comunidade e entre os profissionais de 
saúde.

Despacho n.º 7276/2019, de 6 de agosto. Aprovação do Programa Nacional de Rastreio Neonatal



Investigação em Doenças Raras



Divulgação e informação sobre o Rastreio Neonatal



Cartão para colheita de amostra para Rastreio Neonatal

Cartões para colheita da amostra e folhetos informativos são enviados 
gratuitamente para todos os centros de colheita
Código de barras único e número de telefone permitem acesso ao resultado

www.diagnosticoprecoce.org

Papel de filtro 
certificado para 
rastreio neonatal

http://www.diagnosticoprecoce.org/


Colheita de amostra para o Rastreio Neonatal

Quando?

Entre o 3º e o 6º dia de vida do RN, assegurando 48h de alimentação adequada à sua 
idade gestacional/peso. 

Como?
Nas zonas laterais do pé do RN, junto ao calcanhar
Utilizando lanceta adequada ao rastreio neonatal
Colher diretamente para o cartão de Guthrie

Preferencialmente no 
3º dia de vida



Organização do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

URN

Centros de 
Tratamento

Locais de 
colheita

 Laboratório Nacional (350 RN/d) – INSA Porto

 Unidades de Saúde Familiar
 Hospitais Públicos
 Hospitais /Clínicas particulares

 Presidente (Presidente do INSA)
 Comissão Técnica Nacional
 Comissão Executiva

 Rastreio voluntário
 Consentimento informado implícito

 Hospitais Centrais com consulta especializada
 Centros de Referência (FQ, DHM)



Indicadores do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

Nº de RN estudados
Taxa de cobertura: 99,8% 

Idade à data de colheita

4 5
5
4

Tempo de chegada da amostra ao laboratório

2

3

Idade à data de referenciação: 10d
 Prevalência ao nascimento das patologias rastreadas
 Taxa de falsos positivos (pedidos de repetição) e falsos negativos

 Relatório anual do Programa
 Reunião anual da comissão Técnica Nacional
 Colaboração com associações de doentes

• Avaliação externa da qualidade
• Revisão regular de cut-offs e algoritmos de rastreio
• Implementação de testes de segunda linha

• Visualização de 
resultados na internet

• Avaliação de satisfação



Que patologias rastrear? - Critérios de Wilson-Jungner

Importante 
problema de saúde 
pública: prevalência 

e severidade

Teste de rastreio adequado e 
aceite pela comunidade

Reconhecido 
“período livre” de 

sintomas

Tratamento eficaz e com 
vantagens se iniciado em fase 

pré-sintomática

Condições para rápida 
confirmação do diagnóstico e 

tratamento de todos os 
doentes definidos como 

tratáveis

Custo-benefício 
vantajoso para a 

comunidade

História natural 
da doença 
conhecida

Patologia 
a rastrear

Rastreio continuo



Hipoatividade e hipotonia
Macroglossia
Atraso de desenvolvimento /baixa estatura
Atraso mental severo e irrecuperável
Alterações neurológicas irreversíveis Prevalência em Portugal:  1:2 867 RN

Tratamento: levotiroxina oral (L-tiroxina - T4)

Baixa percentagem de casos 
com origem genética

Hipotiroidismo Congénito  

Método de rastreio: determinação do TSH     e T4    por imunoensaio de fluorescência (Delphia®)



Doenças genéticas com prevalência muito variável (>1: 10 000/ <1: 500 000)
Elevada heterogeneidade genética e fenotípica (bioquímica e clínica)
(24 patologias distintas)

Tratamento: Doenças de intoxicação (aminoacidopatias, ciclo da ureia, acidúrias orgânicas)
Restrição proteica (produtos hipoproteicos)

Doenças do metabolismo energético (β-oxidação mitocondrial dos ácidos gordos)
Evitar situações de elevado consumo energético (jejum prolongado, exercício físico 

intenso, stress metabólico)
Fornecer substratos energéticos alternativos

Prevalência total em Portugal - 1: 2 303 RN

Doenças Hereditárias do Metabolismo



Método: análise por ms/ms de derivados butilados de aminoácidos e acilcarnitinas

Doenças da ß-
oxidação Mitocondrial 

dos Ácidos Gordos 

Aminoacidopatias

Doenças do 
ciclo da ureia

Acidúrias 
Orgânicas

Perfil de 
aminoácidos

Perfil de 
acilcarnitinas

1 amostra

1 análise

Doenças de 
intoxicação

Doenças do 
metabolismo 

energético

Rastreio de Doenças Hereditárias do Metabolismo



-Fenilcetonúria (PKU) / Hiperfenilalaninemias
- Tirosinemia Tipo I
- Tirosinemia Tipo II
- Leucinose (MSUD)
- Homocistinúria Clássica
- Hipermetioninemia (Déf. MAT)

-- Citrulinemia Tipo I
- Acidúria Arginino-Succínica
- Hiperargininemia

-- Acidúria Propiónica (PA)
- Acidúria Metilmalónica (MMA: Mut-, Def Cbl C/D) 
- Acidúria Isovalérica (IVA)
- Acidúria 3-Hidroxi-3-Metilglutárica (3-HMG)
- Acidúria Glutárica Tipo I (GA I)
- 3-Metilcrotonilglicinúria (Déf. 3-MCC)
- Acidúria Malónica

- Def. da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Média (MCADD)
- Def. da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Muito Longa (VLCADD)
- Def. da Desidrogenase de 3-Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHADD)/TFP
- Def. em Carnitina-Palmitoil Transferase I (CPT I)
- Def. em Carnitina-Palmitoil Transferase II (CPT II)/CACT
- Def. Múltipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Ácidos Gordos (Acidúria Glutárica Tipo II)
- Def. Primária em Carnitina (CUD)
- Def. da Desidrogenase de 3-Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Curta (SCHAD)

Aminoacidopatias

Doenças da ß-
oxidação Mitocondrial 

dos Ácidos Gordos 

Acidúrias 
Orgânicas

Doenças Hereditárias do Metabolismo

Doenças do 
ciclo da ureia



Doença genética (elevada frequência na população caucasiana)
Elevada concentração de ião Cl- no suor (Teste do suor)
Elevada heterogeneidade genética e fenotípica
Clínica multissistémica, com evolução progressiva e irreversível:
Infeções respiratórias recorrentes (falência cardio-respiratória)
Insuficiência pancreática: atraso de desenvolvimento /baixo peso
Insuficiência hepática e perturbações gastro-intestinais

Prevalência em Portugal - 1: 9 318 RN

Tratamento: Prevenção de infeções respiratórias        
Suplementação alimentar
Terapia específica dirigida aos órgãos afetados
Terapia genética personalizada (Kalydeco, Orkambi, Kaftrio)

Fibrose Quística

Método de rastreio: determinação do IRT   e PAP   por imunoensaio de fluorescência (Delphia®, Dynabio)



Doença genética caracterizada por fenómenos de vaso-oclusão associados aos eritrócitos em forma de 
foice, típicos desta patologia.
Doença fatal: anemia hemolítica, fenómenos cardio-vasculares, crises agudas de dor, sequestração 
esplénica, disfunção renal e cardiopulmonar, elevada suscetibilidade a infeções.
Fenótipo HbSS é o mais frequente (Glu6Val – gene HBB- cadeia β da hemoglobina).

Muito frequente em zonas endémicas da malária (Índia, África, 
Mediterrâneo). Distribuída mundialmente devido a fenómenos de 

migração (300 000 RN ano com drepanocitose).

Tratamento: prevenção de infeções (vacinação), 
prevenção de fenómenos cardio-vasculares, controlo das 
crises agudas de dor (transfusões crónicas, 
hidroxicarbamida).

Drepanocitose – Em implementação (maio de 2021)

Aprox. 15 000 RN estudados – 14 doentes
(amostra regional: Lisboa e Setúbal)

Método de rastreio: separação das diferentes formas da hemoglobina por eletroforese capilar



Resultados do Rastreio Neonatal

Resultado
alterado

Confirmação na 
mesma amostra

Pedido de nova 
amostra por correio

Centro de tratamento 
especializado na área de 

residência do RN

Confirmação do 
rastreio alterado

Avaliação clinica do RN
Colheita de amostras para confirmação do 
diagnóstico suspeito

Testes 
de 2º 
linha

Resultado
Normal

Publicação do resultado online
Impressão de relatório



Programa Nacional de Rastreio Neonatal – Resultados Globais

1979    1981             **            2004           2009           2013     *    2018              2021                    2022 

PKU      HC                                     DHM (24)                           FQ                 Drepanocitose SMA
HCSR

* Implementação de testes de 2ª linha (DHM)
** Estudos Piloto (FQ, Hiperp.Congénita Sup.Renais,
Def. Biotinidase)

Patologia RN rastreados Doentes Incidência

PKU 3 890 677 356 1: 10 929

HC 3 858 535 1 346 1: 2 867

DHM 1 336 539 814 1: 2 303

FQ 531 120 57 1: 9 318

Drep. 15 000 14 ____

Incidência Global

1: 1 123



Avanço tecnológico
 Novos métodos e estratégias de rastreio
 Tratamentos mais efetivos

Necessidade de harmonização global do rastreio

Recomendações internacionais

Aumento do nº de patologias rastreadas
Implementação do rastreio num número crescente de países

Heterogeneidade dos programas de rastreio  

O Rastreio Neonatal no Presente



Que doenças rastrear?

Que algoritmos de rastreio utilizar?

Gestão de informação 
Gestão de bases de dados

Proteção de dados

Gestão de amostras excedentárias 

O Rastreio Neonatal no Presente

Implicações éticas, sociais, legais, culturais e 
religiosas dos programas de rastreio neonatal

Envolvimento de decisores políticos, especialistas 
em saúde, associações de pais e doentes na 
implementação dos programas de rastreio 

neonatal

Programas de rastreio devem ser integrados e 
dinâmicos: rastreio, confirmação, aconselhamento 

das famílias, tratamento em centros especializados, 
investigação, divulgação e disseminação de 

conhecimento, avaliação.



NBS should always ensure “more good than harm”

Perfis metabolómicos?
Perfis genómicos ?

O Futuro do Rastreio Neonatal



Ana Marcão

ana.marcao@insa.min-saude.pt
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