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Um exame que salva vidas

Teste do pezinho expandido facilita a identificacao de erros de metabolismo; diagndstico tardio compromete portadores

Marisa Batalim
marisa.batalim@bomdiasorocaba.com.br

A realizacio do teste do
pezinho expandido e a faci-
lidade de acesso a informa-
¢ao foram decisivos para os
primeiros dias de vida do pe-
queno Henrique Bramante,
de 2 anos. Ele é portador de
uma das categorias das doen-
cas genéticas causadas por
EIM (Erro Inato do Meta-
bolismo). Nio fosse o diag-
néstico precoce, sua qualida-
de de vida estaria compro-
metida, conforme explicam
os pais, Luis e Elaine Bra-
mante.

Apesar do criterioso con-
trole nutricional (baseado
em férmulas e

Pelo SUS (Sistema Unico
de Sadde), o exame de tria-
gem neonatal, mais conheci-
do como teste do pezinho
pesquisa até quatro doengas.
O teste consiste na retirada
de uma gota de sangue do pé
do bebé, logo ao nascer. O
exame expandido, porém, ¢
capaz de detectar mais de 45
doengas, entre elas vdrios ti-
pos de EIMs. Ma, por en-
quanto, estd disponivel ape-
nas na rede particular.

“O diagndstico de Henri-
que foi possivel com uma se-
mana de vida gragas ao teste
completo, que nosso convé-
nio na época cobria. Mas ele
jé estava na UTI tendo as

primeiras

suplementos
importados) e
da constante
supervisao
médica, Hen-

Doencas metaholicas
acometem uma em
cada 2,5 mil criancas

convulsoes

por ter inge-
rido leite ma-
terno quan-
do o exame

rique tem um
desenvolvi-
mento normal. Mas o seu ca-
so pode ser considerado uma
excegdo pois a maioria dos
portadores de EIM possui
seqiielas fisicas e neuroldgi-
cas causadas pela demora na
identificagio do problema.
Segundo os especialistas,
as doengas metabdlicas de
EIM acometem uma a cada
2,5 mil criangas no mundo.
No Brasil, atingiria 1.200
criangas por ano. A estima-
tiva ¢ da geneticista Ana Ma-
ria Martins, do departamen-
to de Pediatria da Unifesp
(Universidade Federal de
Sao Paulo), que atende os
portadores de todo o pais.
Na literatura médica, cer-
ca de 550 tipos de EIM:s fo-
ram identificados, dos mais
raros aos mais comuns.

ficou pron-
to”, lembra
Luis. Segundo o pai, ele tem
leucinose, um tipo raro de
EIM com incidéncia de uma
a cada 500 mil criangas nas-
cidas vivas.

Lufs explica que essas
doengas caracterizam-se por
deficiéncia de enzimas que
levam o corpo a produzir de-
terminadas substincias em
excesso € que se tornam to-
xicas. “O leite materno aca-
ba sendo um veneno.”

A maioria dos sintomas se
manifesta na primeira infincia,
como dificuldade de sucgo,
recusa alimentar, vomitos, di-
ficuldade de ganhar peso, atra-
so no desenvolvimento, pro-
blemas respiratdrios e convul-
soes. “Muitas criangas acabam
morrendo, sem diagndstico”,
ele conclui.

Carlos Oliveira/Agéncia BOM DIA

Com os pais Elaine e Luis e Bramante, Henrique leva uma vida normal, gracas aos exames realizados logo ao nascer

Protocolo padroniza tratamento e dietas

Como diagnosticar e tra-
tar pelo menos 13 das doen-
¢as metabdlicas mais co-
muns que causam EIMs ¢é o
contetido de um estudo feito
por um grupo de 27 especia-
listas em genética, neurolo-
gia, pediatria, nutrigdo e bio-
medicina da Unifesp, divul-
gado no inicio do ano.

Trata-se do 1° Protocolo
Brasileiro de Dietas para os
Erros Inatos do Metabolis-
mo. Segundo a geneticista
Ana Maria Martins o docu-
mento permite que os médi-

Saiba mais sobre o assunto

m Doencas metabdlicas
hereditdrias sao causadas por EIMs
(Erros Inatos do Metabolismo)

m Os EIMs

resultam da falta de atividade de
uma ou mais enzimas especificas
ou defeitos no transporte de
proteinas

m Existem mais de 550
Doencas descritas; apesar de raras,
isoladamente, em conjunto
atingem uma a cada 2, 5 mil
criangas

m Os sintomas mais comuns
sao hipoglicemia, acidose
metabdlica, vomitos, intolerancia
alimentar, insuficiéncia hepatica,
odor anormal na pele e urina,
convulsdes, alteracdes no nivel de
consciéncia, coma, sinais de
intoxicacdo e regressao neuroldgica

m A suspeita deve ser
reforcada quando houver histdria
prévia de 6bito em um irmdo sem
causa estabelecida e/ou casos de
consangiiinidade do pais

m 0 diagnéstico

pode ser feito a partir do teste do
pezinho expandido, que detecta
até 45 doencas genéticas, além de
outros exames laboratoriais. 0
diagndstico tardio pode causar a
morte do paciente em poucos dias
0U semanas

m 0 tratamento

pode reverter o quadro inicial ou
evitar a progressao da doenca e
envolve a modificacdo da dieta e
reposicao da enzima deficiente

Fonte: Protocolo Brasileiro de Dietas/EIMs

cos iniciem de modo rdpido
a conduta dietética mais ade-
quada e que serd decisiva pa-
ra o futuro do paciente. A
iniciativa ¢ inédita e objetiva
padronizar o tratamento das
principais doengas metabdli-
cas no Brasil. Até entdo, ain-
da ndo existia uma diretriz
adequada para o diagndstico
e o tratamento.

Lufs Bramante, que par-
ticipou do langamento do
protocolo e trouxe o docu-
mento para Sorocaba, diz
que o Brasil tem pelo menos

30 anos de atraso em relagao
aos EUA no caso de EIMs.
“Seria 6timo se o teste do pe-
zinho do SUS fosse o expan-
dido”, argumenta.

Ele cita que em visita a
uma ong norte-americana
especializada no assunto, viu
que hd muito investimento
na produgio de alimentos
especiais para os pacientes.
Outro avango, embora nio
leve a cura por ser uma doen-
ca genética, ¢ a adogio de
transplante de figado para
eliminar os sintomas.

Instituto auxilia portadores

Em S3o Paulo, o Instituto
Canguru ¢ uma ong especia-
lizada em difundir conheci-
mentos sobre as doengas me-
tabdlicas e dar assisténcia a
portadores e familiares.

Segundo Luis Bramante,
o grupo ¢ formado por pro-
fissionais de diversas dreas e
o seu apoio foi fundamental
para ampliar o acesso 2 in-
formagio da familia.

Além de orientagdes, o
Canguru disponibiliza asses-
soria juridica para garantir,
via judicial, o fornecimento

de remédios e férmulas pelo
governo. “Para se ter uma
idéia do custo do tratamento
do Henrique, uma lata da
férmula que substitui o leite
custa R$ 800 e dura uma se-
mana’, explica o pai.

Na 4rea cientifica, o Can-
guru desenvolve o mapea-
mento das doengas metabé-
licas, visando a criagao de
politicas publicas para diag-
néstico e tratamento. Mais
informagoes sobre a entida-
de estao no site www.insti-
tutocanguru.org.br.



