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PROJECTO DE RESOLUGAQ N.° 483/X/4.2

Recomenda ao Governo que alargue o leque de doencas congénitas raras passiveis de
diagnostico precoce atraves de rastreio neonatal.

Exposicao de Motivos

Pelo Despacho de 13 de Abril de 1981 do Ministério dos Assuntos Sociais, publicado no D.R.,
Il Série, n° 91, de 20/04/1981, foram criados junto do Instituto de Genética Médica a
Comissao Nacional para o Diagnostico Precoce e o Centro Coordenador Nacional.

Desde essa data, o Programa Nacional de Diagnoéstico Precoce (PNDP) foi dirigido pela
Comissdo Nacional para o Diagndstico Precoce que tinha, de entre as suas diversas
competéncias, o dever de elaborar o plano de cobertura de todo o territério nacional, definir
0 numero e localizagdo de centros regionais, controlar a execuc¢édo do plano de cobertura.

O rastreio neonatal é feito aos recém-nascidos com o objectivo de despistar diversas
doencas - algumas delas raras — que, se ndo forem detectadas precocemente, poderao
condicionar para sempre as suas vidas. Pode incidir na despistagem de doengas metabadlicas,
hematoldgicas, enddcrinas e auditivas.

O mais comum é o “teste do pezinho”, o rastreio que se faz aos bebés, entre 0 3° e 0 6° dia
de vida. E feito nos Centros de Salde, através de uma picada no calcanhar do bebé, de onde
se extrai uma gota de sangue, que € colocada em fichas préprias. Estas fichas seguem para
andlise no Instituto de Genética Médica e, desta forma, é feita a despistagem de 24 doengas.

Segundo o Prof. Rui Vaz Osorio, na obra «A picada no pezinho... uma duzia de histoérias», “o
teste do pezinho tornou-se uma rotina que tem permitido fazer a despistagem em criancas
gue nascem com predisposicdo para doencas temiveis, como a fenilcetondria e o
hipotiroidismo, e contrariar esta condenac¢édo de modo a serem cidaddos normais.”

De acordo com o Relatério 2007 da Comissao Nacional para o Diagnéstico Precoce, (...) “dos
43 paises com dados registados em publicagdes cientificas, 11 ja usam a tecnologia MS/MS
para o rastreio das Doengas Hereditarias do Metabolismo, dos quais 8, entre os quais
Portugal, rastreando j& um leque alargado destas doencgas. (..) Os cinco paises que ja
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utilizam a tecnologia MS/MS e que s6 tém um laboratdrio de rastreio (Austria, Dinamarca,
Portugal, Suécia e Suiga), tém j& a cobertura total dos respectivos territorios perfeitamente
organizada.”

Os mesmos dados referem que “os sete paises europeus que tém todo o rastreio
centralizado num sé laboratdrio processam 0s seguintes nimeros de amostras/ano: Portugal
(112.000), Suécia (101.450), Austria (77.180), Suica (71.450), Dinamarca (66.657), Irlanda
(62.000) e Noruega (56.846). (..) Portugal dispde, portanto, do maior laboratério de
rastreios da Europa. Assim, e mesmo sendo Portugal a nivel europeu um pais de média
dimenséo, o facto de dispor de um sé laboratério de rastreios, perfeitamente equipado e
com excelentes técnicos, da-lhe a grande vantagem de poder pér a disposi¢do de todo o
pais qualquer nova tecnologia que surja (...).”

De acordo com o PNDP, sdo actualmente rastreadas em Portugal, através do “teste do
pezinho”, 23 doengas metabdlicas e uma doenca endocrina:

- Hipotiroidismo Congénito
- Doencas Hereditarias do Metabolismo:
- Aminoacidopatias:
- Fenilcetonuria (PKU) / Hiperfenilalaninemias
- Tirosinemia Tipo |
- Tirosinemia Tipo |l
- Leucinose (MSUD)
- Hipermetioninemia (Déf. MAT)
- Citrulinemia (CIT)
- Aciduria Arginino-Succinica (ASA)
- Hiperargininemia
- Homocistinuria Classica
- Aciddrias Organicas:
- Aciduria Propionica (PA)
- Aciduria Metilmalénica (MMA)
- Aciduria Isovalérica (IVA)
- Aciduria 3-Hidroxi-3-Metilglutarica (3-HMG)
- Aciduria Glutarica Tipo | (GA 1)
- 3-Metilcrotonilglicindria (Déf. 3-MCC)

- Aciddria Malonica



- Doencas Hereditarias da B-oxidac&o Mitocondrial dos Acidos Gordos:
- Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos Gordos de Cadeia Média (MCADD)
- Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos Gordos de Cadeia Muito Longa (VLCADD)
- Deficiéncia da Desidrogenase de 3-Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHADD)
- Deficiéncia em Carnitina-Palmitoil Transferase | (CPT I)
- Deficiéncia em Carnitina-Palmitoil Transferase Il (CPT II)
- Deficiéncia Multipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Acidos Gordos (MADD;
Aciduria Glutérica Tipo )

- Deficiéncia Primaria em Carnitina (CUD)

A taxa de cobertura do programa de rastreio em Portugal é de 99,6%, e o tempo médio de
inicio de tratamento dos doentes rastreados é de 10,4 dias, colocando Portugal num lugar
dianteiro no contexto europeu.

As Doengas Hereditarias do Metabolismo sdo doencas raras que podem ter graves
consequéncias se ndo forem diagnosticadas precocemente.

Segundo o Relatério de Actividades 2006 do PNDP, todos os doentes a quem foi detectada
uma Doenga Hereditaria do Metabolismo “iniciaram atempadamente o tratamento” e as
suas situagdes clinicas evoluem “normalmente e com bom estado geral. (...) Tratando-se de
doencas tdo diversas e com graus de gravidade tdo dispares, € com muita satisfacdo que
constatamos este facto. O esquema proposto esta a funcionar bem e os Centros de
Tratamento a trabalhar com eficécia e qualidade.”

Desde 2006, atraves da reorganizacdo da rede dos laboratorios do Estado, o Instituto de
Genética Médica Doutor Jacinto Magalhaes foi integrado no Instituto Nacional de Saude Dr.
Ricardo Jorge, I.P. (INSA, I.P.), ficando sob a sua responsabilidade o PNDP.

O PNDP é um Programa Nacional de Saude Publica com a sua vertente laboratorial
centralizada no INSA/CGM no Porto, na Unidade de Biologia Clinica, parte integrante do
Departamento de Genética do INSA.

Segundo o Art® 21°, alinea c) do Decreto-Lei n® 212/2006, de 27 de Outubro, sao atribuicdes
do INSA, I.P. “prestar assisténcia diferenciada em genética médica para prevencao,
diagnostico, tratamento e seguimento, em servicos clinicos e laboratoriais, bem como
planear e executar o programa nacional de rastreio neonatal de diagnostico precoce e
assegurar a realizacao de rastreios populacionais, registos e observatorios epidemiolégicos
de doencas genéticas e raras.”



De acordo com o Grupo de Rastreio e Intervencdo da Surdez Infantil, “a incidéncia de perda
auditiva bilateral significativa € estimada em 1 a 3 por 1.000 recém-nascidos saudaveis e em
20 a 40 por 1.000 recém-nascidos de risco, sendo assim muito superior a de outras
patologias que séo alvo de rastreio precoce sistematico. (...) Existe evidéncia clinica de que a
intervencao precoce influencia decisivamente o progndéstico do desenvolvimento linguistico,
cognitivo e social da crianga.”

Apesar destes dados, em Portugal o rastreio auditivo neonatal ndo consta do PNDP.

De acordo com a Decisdo n°® 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do Conselho, de 29 de
Abril de 1999, que adopta um programa de ac¢do comunitaria em matéria de doencas raras
no quadro da ac¢do no dominio da saude publica (1999-2003) “entendem-se como doengas
raras, incluindo as de origem genética, as doencas que constituem uma ameaca para a vida
ou uma invalidez crénica e cuja prevaléncia é tdo reduzida que o seu tratamento exige a
conjugacdo de esforgos especiais para tentar evitar elevadas taxas de morbilidade ou
mortalidade perinatal e precoce, bem como uma diminui¢do consideravel da qualidade de
vida ou do potencial socioeconémico dos individuos”.

De acordo com um comunicado do Parlamento Europeu (PE) emitido no passado dia 23 de
Abril, “apesar da incidéncia de cada uma das doengas raras ser bastante baixa, milhdes de
pessoas sdo afectadas em toda a Unido Europeia, uma vez que o nimero destas doencas €
elevado. Estima-se que existam entre 5.000 e 10.000 doencas raras, com um nimero total de
pessoas afectadas que oscila entre os 27 e 0s 36 milhdes.”

Assim, o PE pretende que Comissdo Europeia apresente, até 2012, uma proposta com
medidas implementaveis em matéria de doencas raras e que inclua: “a) a definicdo das
medidas necessarias para que o Programa Comunitario de Doengas Raras se torne uma
realidade; b) a criagdo de redes de centros de conhecimento especializados; ¢) uma base de
dados com o conjunto epidemiologico de doencas raras; d) mobilidade de peritos e
profissionais; e) mobilidade de doentes; e f) consideracdes sobre a necessidade de outras
medidas.”

Por seu lado, a Organizacdo Mundial de Saude (OMS) recomenda que o rastreio neonatal
seja alargado as seguintes doengas congeénitas raras:

- Hiperplasia congénita adrenal

- Hemoglobinopatias:
- Anemia Falciforme
- Hemoglobolina S-beta-Talassemia
- Hemoglobinopatia C

- Deficiéncia em Biotinidase



- Galactosemia Classica
- Fibrose Quistica
- Surdez

Destas doencas congénitas raras, a excep¢do da surdez cujo rastreio € feito através de
potenciais evocados auditivos de tronco cerebral e de otoemissdes acusticas, todas sdo
passiveis de rastreio através do “teste do pezinho”.

Importa relembrar que Portugal tem o maior laboratorio de rastreios da Europa, com
extraordinarios recursos técnicos e humanos e com capacidade para “poder por a disposi¢do
de todo o pais qualquer nova tecnologia que surja” encontrando-se, assim, num lugar
dianteiro no contexto europeu em termos de rastreio neonatal.

O CDS-PP entende muito ainda ha a fazer em Portugal em matéria de doencas raras e que
todos os esforgos devem ser feitos para que o sofrimento destes doentes e das suas familias
seja 0 menor possivel. Assim, revela-se de extrema importancia que seja seguida a
recomendacdo da OMS e que se alargue o leque de doencas congénitas raras passiveis de
diagndstico precoce através de rastreio neonatal.

Pelo exposto, a Assembleia da Republica, nos termos da alinea b) do artigo 156° da
Constituicdo da Republica Portuguesa, delibera recomendar ao Governo que:

1 — Inclua progressivamente no rastreio neonatal as seguintes doencas congénitas raras
seguindo, assim, as recomendac0des internacionais da Organizacdo Mundial de Saude:
- Hiperplasia congénita adrenal
- Hemoglobinopatias:
- Anemia Falciforme
- Hemoglobolina S-beta-Talassemia
- Hemoglobinopatia C
- Deficiéncia em Biotinidase
- Galactosemia Classica
- Fibrose Quistica
- Surdez

2 — As medidas a que se refere o presente Projecto de Resolu¢édo deverao entrar em vigor
com o Orgamento de Estado para 2010.

Palacio de Sao Bento, 30 de Abril de 2009.

Os Deputados,



