Representacao Parlamentar

Projeto de Resolugéo n.° 240/XVi/1.2

Recomenda ao Governo realizacdo gratuita de rastreio da imunodeficiéncia
combinada grave a todos os bebés recém-nascidos em Portugal que realizem o

rastreio neonatal

Exposicao de Motivos

A imunodeficiéncia combinada grave engloba um conjunto heterogéneo de doencas
genéticas caracterizadas por bloqueios na diferenciacdo dos linfocitos. Esta € uma
doenca hereditaria em todas as suas formas, que estd presente no momento do
nascimento, que pode ser causada por mutac6es em muitos genes diferentes e que leva
as criancas por si afetadas a desenvolvem infe¢des graves nos primeiros meses de vida,
que, sem tratamento, levam a morte antes do ano de idade. Trata-se de uma doenca
rara dada a sua prevaléncia ser de 1 caso a cada 50 mil nascimentos.

Esta € uma doenca que pode ser tratada e curada atraves do acesso atempado ao
transplante de células estaminais hematopoiéticas e para que este transplante seja o
mais eficaz possivel € essencial que seja feito nos primeiros 3 meses de vida.

Atendendo a mortalidade associada a esta doenga e a importancia da existéncia de um
tratamento atempados para assegurar a sobrevivéncia das criangas que sdo suas
portadoras, é essencial que se estude, o quanto antes e através de um projeto-piloto, a
sua inclusdo no rastreio neonatal, também conhecido como teste do pezinho.

Essa incluséo foi recentemente defendida pela Associa¢do Portuguesa de Doentes com
Imunodeficiéncias Primarias que no dia 28 de junho, Dia Internacional do Rastreio
Neonatal, langou a peticdo “Pela inclusdo da Imunodeficiéncia Combinada Grave no
rastreio neonatal” que em menos de um més ja recolheu mais de 1000 assinaturas e na
qual se afirma que este rastreio “representa ndo sé um avan¢o meédico significativo, mas
também uma oportunidade de oferecer as criangas afetadas um futuro mais promissor”,
jA que “a detecdo precoce permite intervencdes terapéuticas imediatas, como o
transplante de medula, aumentando exponencialmente as taxas de sucesso e qualidade
de vida”.
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Embora no nosso pais o rastreio neonatal ndo inclua no @mbito das doencas rastreadas
a imunodeficiéncia combinada grave, a verdade é que varios sdo 0s paises que desde
2017 o tem vindo a fazer. E o caso dos Estados Unidos da América, do Canada, da
Dinamarca, da Suécia e da Regido da Catalunha que colocaram esta doen¢a no &mbito
dos seus programas de rastreios neonatais. Noutros paises esta € uma op¢ao que ja esta
a ser estudada no terreno, com um projeto-piloto de rastreio da doenca nos Paises
Baixos e com a implementacao parcial do rastreio da doenca na Austria, na Bélgica, em
Franca e em Italial.

Os resultados desta abordagem assente no rastreio proactivo da doenca tém-se
revelado bastante positivos. Olhando para a experiéncia do Estados Unidos e do Canada,
um estudo publicado em 2023 na The Lancet? demonstra que o rastreio neonatal trouxe
um aumento significativo das criangas que sobreviveram até os 5 anos apds o
transplante e das criancas que néo tiveram qualquer infecdo apds o transplante — fator
gue muitas vezes impactava na taxa de sobrevivéncia.

Um outro estudo®, publicado em 2019, olha para o caso da Regiéo da Catalunha, que em
janeiro de 2017 foi a primeira na Europa a implementar o rastreio neonatal desta
doenca. Focando-se nos dois primeiros de implementagdo do rastreio este estudo
afirma que de um total de 130 903 recém-nascidos examinados, 30 testaram positivo,
15 dos quais eram do sexo masculino. Durante o periodo do estudo, um paciente foi
diagnosticado com imunodeficiéncia combinada grave, 13 pacientes tiveram linfopenia
de células T clinicamente significativa (43% das detecdes positivas) e 9 pacientes foram
considerados casos falso-positivos.

Embora Portugal seja 0 3.° pais da Unido Europeia que mais doengas inclui no @mbito
do seu rastreio neonatal, a verdade € que nunca incluiu o rastreio da imunodeficiéncia
combinada grave no seu Programa Nacional de Rastreio Neonatal (mesmo com
propostas feitas nesse sentido desde 2016).
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Face a estes excelentes resultados e procurando concretizar na Assembleia da Republica
as pretensdes da Associacdo Portuguesa de Doentes com Imunodeficiéncias Primarias,
0 PAN entende que € essencial que 0 nosso pais estude a viabilidade da realizacdo do
rastreio da imunodeficiéncia combinada grave, de forma gratuita e com cobertura
nacional, a todos os bebés recém-nascidos em Portugal que realizem o rastreio
neonatal, ponderando a criacdo de um projeto-piloto para o efeito (seguindo-se a
metodologia acolhida nos Paises Baixos). Naturalmente que se propde que tal trabalho
seja feito em estreita articulagdo com o Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo
Jorge, I. P., dado ser o instituto que ndo s6 tem por missdo planear, implementar e
avaliar o rastreio neonatal metabdlico de recém -nascidos, mas também ¢é a entidade
onde o Programa Nacional do Rastreio Neonatal esta organicamente integrado.

Nestes termos, a abaixo assinada Deputada Unica do PESSOAS-ANIMAIS-NATUREZA,
ao abrigo das disposi¢des constitucionais e regimentais aplicaveis, propde que a
Assembleia da Republica adote a seguinte Resolucéo:

A Assembleia da Republica resolve, nos termos do n.° 5 do artigo 166.° da Constituicdo
da Republica Portuguesa, recomendar ao Governo que, em estreita articulagdo com o
Instituto Nacional de Salde Doutor Ricardo Jorge, I. P., estude a viabilidade da
realizacdo gratuita de rastreio da imunodeficiéncia combinada grave a todos os bebés
recém-nascidos em Portugal que realizem o rastreio neonatal, ponderando a criagdo
de um projeto-piloto para o efeito.

Assembleia da Republica, Palacio de S&do Bento, __ de Julho de 2024
A Deputada,

Inés de Sousa Real



