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TRIAGEM NEONATAL
PARA A AME

Por que e como essa Iniciativa
transformara vidas




Esse guia tem o proposito de educar,
apoiar e ampliar as discussoes sobre

a relevancia da triagem neonatal para
atrofia muscular espinhal (AME) -
sendo essa uma politica que tem o
potencial de transformar o cenario do
diagnostico da doenca. Considere esse
material como um resumo das principais
mensagens do policy paper sobre o
mesmo tema.

Clique aqui para acessar o policy paper

Boa leitura!
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O que e a AME?

A atrofia muscular espinhal @ uma doenca rara, genética e degenerativa,
que afeta os neuronios motores, levando a fraqueza muscular progressiva e
dificultando atividades como respirar, alimentar-se e andar'.

O diagnostico da AME é sempre genético, e pode ser feito em dois
momentos da doenga:

Diagnostico na fase

sintomatica

Costuma ocorrer por
suspeita clinica, a partir
da identificagao do atraso
nos marcos motores

de desenvolvimento ou
complicagoes respiratorias
em bebés e criangas.

Diagnostico na fase

pré-sintomética

Quando a doenca e
identificada por historico
familiar ou por meio da
triagem neonatal. Ocorre
quando o bebe ainda nao
manifestou qualquer

sintoma da AME.
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O que é a triagem neonatal?

Conhecida popularmente como teste
do pezinho, a triagem neonatal &

um conjunto de exames feitos nos
primeiros dias de vida dos bebés

para identificar doengas graves que
possuem tratamento. Essas doencas
podem afetar consideravelmente a
sade dos individuos, principalmente
em casos em que ha perda cognitiva e
motoraz, portanto, a triagem neonatal
permite o diagnostico precoce e,
consequentemente, o inicio rapido do
tratamento individualizado, garantindo

mais qualidade de vida para os pacientes.

Por dentro do Programa Nacional

de Triagem Neonatal (PNTN)

O Programa Nacional de Triagem
Neonatal existe desde 2001 e
inclui, atualmente seis doencas:
hipotireoidismo congeénito,
fenilcetondria, hemoglobinopatias,
fibrose cistica, hiperplasia adrenal

congeénita, deficiéncia da biotinidase.”*
4,5

Com a promulgagao da Lei 14.154/
2021, o PNTN devera incluir de forma
escalonada, outras doencas, uma delas
sendo a atrofia muscular espinhal.®

Desde 2001, o PNTN nao é apenas um
exame de triagem, mas também um
programa de integracao de cuidados,
envolvendo triagem, acompanhamento,

diagnostico, gestao, avaliagao e

educacao

i

7,8,9 7,8,9.

, seguindo a triade

[ J o o2 0
r Atengao primaria

Ea porta de entrada
preferencial no sistema

de saude e possui diversas
atividades como coleta e
atendimento de triagem
neonatal fora do local de
nascimento do bebé, alem de
fornecer suporte para pacientes
e familiares que obtém
resultado positivo no teste.

Atencao especializada

Voltada para pacientes com

resultados positivos, inclui
servicos laboratoriais com
profissionais especializados
em cuidados de média e
alta complexidade. Possui
especialidades importantes
como genética clinica e
terapia nutricional.

Laboratorio especializado

Responsavel por distribuir
os cartoes de coleta,
analisar as amostras e
enviar o laudo com o
resultado do exame para
os postos de coleta - que
encaminham os resultados

para as familias.
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A experiéncia da triagem neonatal da AME em outros paises

Em todo o mundo, os programas de triagem neonatal variam nao apenas no
numero de doengas triadas, mas também na cobertura populacional, nos métodos
laboratoriais aplicados e periodo de vida do recém-nascido em que ocorre a coleta
da amostra. Isso porque é necessario avaliar as caracteristicas de cada pais, tanto

. . - . o
geograficas, economicas, politicas, demograficas e epidemiologicas'™ ™.

Nos Estados Unidos, por exemplo, as doengas do programa de triagem neonatal
sao selecionadas com base em evidéncias que apoiam o potencial beneficio

da triagem, a capacidade de rastreamento e a disponibilidade de tratamentos
eficazes”. Considerando que o pais conta com dimensdes continentais, cada
estado norte-americano define o seu proprio programa de triagem neonatal, no
entanto, ainda assim o Departamento de Saude e Servigos Humanos (HHS)
recomenda uma lista com 62 doengas a serem cobertas em seus programas

Estaduais, incluindo a AME desde 2018"%.

O ideal € que os programas nacionais sejam capazes de atender o maior nimero
de pessoas possivel. No Brasil, apesar de mais de 80% da populagao ser coberta

P P » ap populag
pelo PNTN, houve uma redugao no nimero de pessoas cobertas em 2019 com
relagdo ao ano anterior™. Na América Latina, Costa Rica e Uruguai sao os dois
paises que possuem maior nimero de doengas triadas em programas nacionais.
Outras doengas podem ser triadas em regioes especificas dos paises ou disponiveis
no setor privado'™.

Explorando os projetos-piloto

Uma importante ferramenta para a avaliagao da inclusao de uma doenga na
triagem neonatal sao os projetos-piloto. Eles permitem que gargalos e desafios
praticos sejam experimentados e solucionados e, complementado pelos pilares
de assisténcia e ensino, possibilitam que sejam estudadas praticas mais efetivas e
sustentaveis. Projetos-piloto, portanto, auxiliam a tomada de decisao baseada em
evidéncias, considerando o cenario financeiro, politico e técnico.

Por meio de estudos realizados em diferentes paises, foi possivel constatar
que quando o tratamento da AME ocorre nos trés primeiros meses de vida do
paciente, as chances de reduzir a progressao da doenga sao maiores™ ™. Testes
com recéem-nascidos mostraram que o diagnostico prév-sintomatico e o cuidado
adequado possibilitaram que pacientes alcangassem os marcos motores de
desenvolvimento dentro do tempo esperado”. A partir desses projetos, foi possivel
observar que individuos afetados por uma forma menos grave da doenga tiveram

suas fun¢des preservadas e, consequentemente, mais qualidade de vida'® *.
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Projetos-pilotos de triagem neonatal pelo mundo

Q Estados Unidos o Taiwan

Nos Estados Unidos, cada estado Um projeto-piloto analisou

define seu proprio programa de triagem 120.267 recém-nascidos em
neonatal. Ha uma lista de recomendacao Taiwan e identificou 7 criangas

do Departamento de Saude e Servigos com com AME?",

Humanos (HHS) com 62 doencas,

incluindo a AME desde 2018"%. No pais, assim como no estudo
Atualmente, a triagem paraa AME nova-iorquino, foi demonstrada a
acontece em 32 estados e 60% dos viabilidade de triagem populacional
neonatos sao cobertos pelo programa'. de AME a custos acessiveis.

Em um estudo piloto realizado em Nova

lorque, 3.826 nascidos foram testados )

em um ano, e um diagnostico de AME o Europa e Asia

foi confirmado. Com a confirmagao antes )

do aparecimento dos sintomas, a crianca Paises da Europa e Asia possuem
foi tratada e alcangou todos os marcos uma grande variedade entre os

de desenvolvimento dentro dos prazos programas de triagem neonatal e o
esperados?. numero de doengas triadas varia de

2 a 35, incluindo projetos-pilotos”.
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Todas essas experiéncias foram importantes para gerar aceitagao na
populagao. Uma pesquisa da Universidade de Utah, com 70 maes e pais,
mostrou que a maioria deles optou por autorizar seus filhos a serem triados
apos entenderem que o teste apresenta baixo risco e um grande beneficio
para os recém-nascidos, ja que nao necessita de novas coletas de sangue ou
outros procedimentos®.

Discussao sobre o custo-beneficio da inclusao da AME na triagem neonatal

Apesar da triagem neonatal auxiliar na prevengao de problemas de salde
graves, evitando sequelas no desenvolvimento das criangas e o obito

10.11"& uma politica que envolve custos. Portanto, para que seja

precoce
realizada uma analise equilibrada, & importante considerar o impacto

financeiro e social do custo de nao tratar.

Experiéncias internacionais demonstraram que a incorporagao dos testes
para AME em um programa de triagem neonatal pode ser realizada a

custos viaveis de até 3 dolares (aproximadamente R$9,82 no periodo de
publicagao do estudo, em outubro de 2017) por teste incluindo despesas
com pessoal, equipamento e reagenteszo’21. As estimativas dos programas
em implementagao em diferentes estados dos Estados Unidos estimam que
a adigao de AME nos programas de triagem causaria um aumento de $0,10
a $1,00 ao custo do teste, com alguns estados modificando o custo do kit de
triagem do governo em 3 dolares justificando a necessidade de acomodar a
incorporagao de AME no programa® 4.

Em estudo recente no Brasil, o
custo do teste foi estimado entre
US$1,96 e US$12,76 por reagao,
enquanto o custo de aquisigao

de equipamentos variou entre
aproximadamente US$45.000

e US$467.000, com diversos
fatores influenciando essa variagao.
Este trabalho apresenta uma
estrutura para tomada de decisao,
demonstrando que diferentes
testes e fatores sao Uteis no manejo
de custos?.
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Por outro lado, um relatorio produzido para a Comissao Nacional de Incorporagao
de Tecnologias no SUS (CONITEC) em 2019, estimou que o custo do manejo
de cada paciente com AME tipo 1 sem tratamento com terapia modificadora

da doenca seria de R$256.127,38 no SUS?. Isso, considerando apenas custos
com suporte ventilatorio permanente, gastrostomia e cirurgia de escoliose. O
estudo nao contemplou outras questoes relativas ao tratamento da AME, como
por exemplo, o custo envolvido diretamente no manejo desses pacientes. Aqui,
devemos considerar consultas com especialistas, assisténcia psicologica, materiais
e equipamentos de assisténcia medica (por exemplo, cadeiras motorizadas),
servicos de reabilitagao e fisioterapia, hospitalizagoes causadas por outros
motivos, exames laboratoriais, medicamentos para cuidados paliativos, entre
outros. Estudos internacionais apontam que esses custos chegam a 53.707 euros
(aproximadamente R$214.924,67 no periodo de publicagao do estudo, em maio
de 2016) anualmente por paciente com AME tipo 17. Dessa forma, o custo para
o sistema de salde é potencialmente maior do que o estimado.

Impacto clinico e social da AME
Tipo 1

Pacientes com maior incidéncia (60%), e que desenvolvem principalmente
dificuldades respiratorias devido a fraqueza e hipotonia das musculaturas
responsaveis pela movimentagao da caixa toracica.

Agao dos masculos Agdo dos masculos

intercostais intercostais
N\ N AY N\

Agao do diafragma Agao do diafragma

Nao desenvolvem capacidade de se sentar sem suporte, e dependem de suporte
nutricional para evitar deficiéncias nutricionais e broncopneumonias. Sem
tratamento, cerca de 68% morrem antes dos dois anos, e 84% antes dos quatro

anos de idade?® 230,

Triagem Neonatal para a AME ‘ 8



Tipo2e3

orma intermediaria da doenca, com sintomas iniciando entre 6 e 18 meses de
F t diaria da doencga, t do entre 6 e 18 d
vida. Atinge 29% dos casos incidentes. Pacientes conseguem se sentar, mas
perdem essa habilidade com a progressao, e nao sao capazes de andar. A fungao

dos membros superiores tambem e diminuida com a progressao da doenca

l

Higiene e autocuidado

« Perda da independéncia
para ir ao banheiro

« Tomar banho sem ajuda

+ Vestir-se sem ajuda

Y
I
Mobilidade

« Precisa de ajuda para
realizar transferéncia
« Virar-se na cama

28,31,32

@7

Alimentar-se

Perda de
independéncia para se
alimentar sozinho(a)

Escrever

Perda da habilidade de
usar teclado e escrever
com caneta

Portanto, aumentar o acesso ao diagnostico por meio da triagem neonatal seria
fundamental para que os pacientes com AME tenham a oportunidade de iniciar o

tratamento de forma precoce e, assim, ampliar sua qualidade e expectativa de vida

33,34,35
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Por que a inclusao da AME no PNTN é importante?

A'inclusao da AME no PNTN & um marco que pode transformar
o futuro da comunidade com a doenga, principalmente se a
politica for implementada com celeridade. A AME pode ser
diagnosticada de forma genética, mas ainda existe um longo
intervalo de tempo entre a aparigao dos sintomas e a descoberta
da doenga, por isso esse avancgo é tao importante. Quando a
doenca é descoberta na fase pre-sintomatica, ou seja, antes de
aparecerem os sintomas, € possivel iniciar um tratamento e evitar
a disfuncao e a morte dos neuronios motores, trazendo mais
perspectivas para esses bebés e seus familiares.

Beneficios da inclusao para a sociedade

3R

Teste gratuito para todos Aumento do
os recem-nascidos diagnostico precoce
Inicio precoce dos Mais qualidade de vida e
cuidados adequados um futuro promissor com

contribuigao ativa na sociedade
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Implementacao da AME no PNTN deve se tornar uma realidade

Para que uma doenca seja considerada para o PNTN, ela precisa
atender alguns critérios determinados pela Organizagao Mundial
da Saude (OMS), que envolvem testes confirmatorios para casos
positivos, baixo custo e alto rendimento, testes que nao sejam tao
invasivos e desconfortaveis, alem de servigos de acompanhamento
para pacientes e familiares®.

A AME atende a todos esses critérios e a inclusao da doenga no
programa esta cada vez mais perto de se tornar uma realidade com
a promulgacao da Lei 14.154/2021, que determina a ampliagao

do teste do pezinho®. Com a aprovagao, 14 doengas raras serao
incorporadas ao teste, de forma escalonada, e a AME entrara na
quinta e ultima etapa do processo. A implementacao da AME

ainda nao tem prazo definido pelo Ministério da Salde, no entanto,
a aprovagao ja € mais um marco que pode transformar o futuro

da comunidade com a doenga, principalmente se a politica for
implementada com celeridade.

A partir de agora, essa discussao deve tomar novos rumos e e
fundamental que todos tenham informagoes acessiveis e seguras
para apoiar e influenciar de forma positiva no processo de
implementacao, por isso, convidamos vocé a compartilhar esse
material e levar essa conversa adiante!

Conheca todos os materiais da campanha acessando:

www.juntospelaame.com.br

JUNTOS PELA AME"

com Biogen
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