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RESUMO

A avaliagdo de desempenho do programa de triagem neonatal (PTN) do estado do Rio de
Janeiro (RJ) teve como foco os componentes de estrutura e processo. A pesquisa foi
realizada em trés etapas: (1) revisdo bibliografica sobre a cobertura efetiva e 0 momento da
coleta dos testes em PTN de diversos paises do mundo, especialmente no Brasil; (2) analise
retrospectiva dos resultados obtidos pelos dois Servicos de Referéncia em Triagem
Neonatal (SRTN) do estado do RJ entre 2005 e 2007; (3) avaliacdo nos dois modelos de
PTN e em uma amostra de conveniéncia de 66 Unidades de Coleta (UC) selecionadas em
92 Municipios do estado do RJ a partir de instrumento desenvolvido para avaliacdo de PTN.
Nos paises industrializados, a cobertura efetiva e a coleta oportuna estdo consolidadas.
Naqueles em desenvolvimento, ha obstaculos de natureza politica, econdmica, social e
cultural a serem superados. No Brasil, ha heterogeneidade de cobertura em funcdo do
estagio de implantacdo dos PTN. No estado do RJ, em 2007, a cobertura chegou a 88,2%,
com 61,7% das coletas realizadas acima de 8 dias e com incidéncia global de
hipotireoidismo congénito de 1:1.030 recém-natos vivos e de fenilcetonuria de 1:25.025
recém-natos vivos. Houve diferencas nas incidéncias de hipotireoidismo congénito e
fenilcetondria entre os dois modelos de PTN e ao longo do tempo. As incidéncias da doenca
falciforme (1: 1.288 recém-natos) e do trago falcEmico (1: 21 recem-natos) foram elevadas
e homogéneas em ambos os modelos e ao longo do tempo, além de compativeis com a etnia
da populacdo. Os intervalos de tempo intermediarios entre o nascimento e a confirmacao
diagnostica estavam acima das metas preconizadas resultando em mediana de idade no
diagndstico de 48 dias, no modelo A, e 47,5 dias, no modelo B. A avaliacdo das UC
mostrou unidades de salde alcancando desempenho satisfatrio e muitas outras com
problemas de acesso, falhas na capacitacdo de profissionais e falta de material para coleta e
educacional. Os atrasos na liberacdo dos resultados dos testes foram atribuidos a
caracteristicas do fluxo em um dos modelos, e insuficiéncia de recursos materiais e
humanos em ambos. Os resultados indicam que as atividades de TN estdo incorporadas as
acOes basicas de salde da criangca em quase toda a rede de servigos publicos de saude, e que
as condicdes tipicas das unidades permitem que o PTN alcance bom desempenho. Né&o
obstante, ajustes no PTN, em todos os niveis, foram apontados com vistas a incrementar sua

efetividade. Essa abordagem poderé ser replicada em outros PTN.

Palavras-chaves: Triagem neonatal, avaliagcdo de desempenho, cobertura efetiva.



ABSTRACT

The performance evaluation of the newborn screening program (NBSP) of the State of Rio
de Janeiro (RJ) focused on its structure and process components. The research was
performed in three stages: (1) bibliographic review on the effective coverage and timeliness
of bloodspot specimen collections in NBSP of different countries worldwide, especially in
Brazil; (2) retrospective analysis of the results obtained by the two existing NPSP models in
the State of Rio de Janeiro, from 2005 to 2007; (3) evaluation of the two models and a
convenience sample of 66 Collecting Units (CU) selected from 92 Municipalities of the
State of RJ after the development of an evaluation tool for NBSP. In industrialized
countries, effective coverage and timely bloodspot collection are consolidated. In the
developing ones, there are obstacles of politic, economic, social and cultural nature to be
overcome. In Brazil, the coverage is heterogeneous in view of the establishment stage of the
NBSP. In the State of RJ, in 2007, coverage reached 88,2%, with 61,7% of collection
performed later than the 8" day of life and with a global incidence of congenital
hypothyroidism of 1:1,030 of live newborns, and of phenylketonuria of 1:25,025 of live
newborns. There were differences regarding congenital hypothyroidism and
phenylketonuria incidences between both models and the time interval considered.
Incidence of sickle cell disease (1:1,288 newborns) and falcemic trait (1:21 newborns) were
homogeneous in both models and in the time interval considered, as well as compatible with
the population ethnicity. Intermediate time intervals from birth and diagnostic confirmation
were longer than the recommended timing resulting in a median age of diagnosis of 48 days
at A model, and 47,5 days at B model. The evaluation of the CU showed healthcare units
reaching a satisfactory performance, while many others having access problems, failures in
staff training, lack of material supply for collecting bloodspot specimens as well as of
instruction material. The delays in results liberation of tests were attributed to the flow
features of one the models, and insufficiency of material and human resources in both.
Results indicate that NBS activities are incorporated to the basic children healthcare in
almost every service of the public healthcare network, and that the typical unit conditions
can allow NBSP reach a good performance. However, NPSP adjustments were indicated at
all levels in order to improve its effectiveness. This approach may be replicated in other
NBSP.

Key-words: Neonatal screening; performance evaluation; effective coverage.
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1. Introducéo

As doencas detectadas pela triagem neonatal (TN) sdo geralmente assintomaticas
no periodo neonatal, ndo tém um grupo considerado de alto risco e se caracterizam pela
capacidade de causar grandes danos no crescimento e desenvolvimento das criangas
acometidas se o diagnostico e tratamento ndo forem realizados no momento oportuno.

O termo “triagem neonatal” se refere a testes que podem ser realizados nas
primeiras horas de vida do recém-nato e que, se feitos no momento e da forma
adequados, permitem evitar consequéncias catastroficas ao seu desenvolvimento,
incluindo a morte™.

“Em salde publica, triar significa identificar, dentro de uma populacdo em que
ndo se percebe sinais e sintomas da doenca de interesse, aqueles individuos que estdo
sob risco de desenvolver uma doenca especifica e que se beneficiariam de investigacéo
adicional (para confirmar e/ou excluir este risco) e da acdo preventiva ou terapéutica

imediatas”?

. O procedimento de triagem deve ser capaz de alterar a histéria natural da
doenca em uma parcela significativa da populacéo triada®*.

Segundo dados da Organizagdo Mundial de Satde (OMS), estima-se que, no
ano de 2005, tenham nascido 136.476.000 criangas no mundo®, das quais 2% somente
no Brasil®. Diferente de muitos paises em desenvolvimento em que o cenério favorece
a preocupacao com a maior morbidade e a mortalidade neonatal decorrentes de causas
infecto-contagiosas e desnutricdo, no Brasil, um grupo progressivamente maior de
doencas congénitas, assintomaticas no nascimento, vém ocupando espago crescente no
foco da atencédo ao recém-nato.

Na andlise dos dados de mortalidade infantil até o primeiro ano de vida do
Ministério da Saude (MS) brasileiro, € possivel se observar que, em todos 0s anos, a
primeira causa de mortalidade decorre de afec¢des originadas no periodo perinatal.
Entretanto, se, em 1990, as anomalias congénitas se encontravam em quinto lugar
como causa de mortalidade, estas chegaram ao segundo lugar em 2000, demonstrando
que o Brasil esta préximo da tendéncia de reducdo da mortalidade neonatal por outras
causas (infecto-parasitarias, doencgas do aparelho respiratdrio, endocrino-metabodlicas e
nutricionais) assim como nos paises mais desenvolvidos’.

No Brasil, ao longo dos anos, as familias tém aumentado a expectativa de vida
e diminuido o tamanho de sua prole. “Quando vista sob uma perspectiva global, a TN

parece oferecer apenas uma pequena contribuigdo para a satde publica. Entretanto, na
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medida em que o desenvolvimento progride e os padrdes sociais baseados em grandes
familias e altas taxas de morbidade e mortalidade infantis evoluem para um padrdo de
taxa de natalidade reduzida e melhora da sobrevida, a TN passa a assumir importancia
crescente e pode servir como encorajamento para essa transicdo”®.

Em outras palavras, quando doengcas imuno-preveniveis passam a ser
equacionadas por medidas preventivas como 0s programas de vacinacdo, os sistemas de
salide passam a concentrar sua atencdo em doengas menos comuns e mais complexas,
porém com efeitos deletérios prolongados sobre o desenvolvimento infantil. O sucesso
na prevencdo priméria de diversas doengas, traduzida pela reducdo na prevaléncia destas
através de medidas profilaticas (como é o caso de doencas infecciosas), permitiu
deslocar esforcos para problemas de saude passiveis de prevencdo secundaria, ou seja,
em que ndo hd como reduzir a prevaléncia de determinadas doencas, mas 0 seu
diagndstico e tratamento precoces possibilitam a redugdo na incidéncia das sequelas
decorrentes da falta ou atraso nos respectivos tratamentos®.

Nas quatro décadas de sua existéncia, a TN se revelou um programa de saude
plblica vital, capaz de evitar a morte e o retardo mental*’®*. Ela evoluiu
conceitualmente de um teste laboratorial para uma Unica doenga - Fenilcetondria
(PKU) — para programas de satide publica bem mais abrangentes e complexos*. Houve
grandes avancgos tecnoldgicos nessa area com a incorporacdo de novas metodologias
(sendo a espectrometria de massa a mais recente delas) que ampliaram de forma
exponencial as possibilidades diagndsticas, sugerindo grandes expansdes nos painéis
de doencas passiveis de triagem™.

Em 1968, a OMS criou uma forcga-tarefa com especialistas que definiram os dez
critérios de Wilson & Jungner para a selecdo de doencas candidatas aos painéis de

PTN, considerados atuais até os dias de hoje'**®

, a saber: a doenca triada deve
representar um importante problema de saude; deve haver tratamento disponivel para
0s casos detectados; deve existir infra-estrutura para confirmacdo diagndstica e
tratamento; deve existir um periodo antes do inicio dos sintomas da doenca em que a
intervencdo melhore o desfecho; deve haver um teste de triagem adequado; o teste
deve ser aceito pela populacdo; a histéria da doenca deve ser clinica e
laboratorialmente bem definida; deve haver um protocolo que defina quem deve ser
tratado como paciente; o teste deve ser custo-efetivo; a busca de casos deve ser um

processo continuo.
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Para a Secretaria de Vigilancia em Saude (SVS) do Ministério da Saude
brasileiro, uma condicao representa um problema de saude publica quando tem algumas
caracteristicas, dentre as quais: magnitude (doencas com elevada frequéncia, que
afetam grandes populacGes, com altas taxas de incidéncia, prevaléncia, mortalidade e
anos potenciais de vida perdidos); transcendéncia (caracteristicas que conferem
relevancia especial a doenga — como severidade - potencial de letalidade,
hospitalizacdo e sequelas; relevancia social — valor imputado pela sociedade, como
medo, repulsa ou indignacdo; e relevancia econdmica — capacidade de causar
prejuizos, como restricdes comerciais, reducdo na forca de trabalho, absenteismo
escolar e laboral, custos assistenciais e previdenciarios); e vulnerabilidade (medida
pela disponibilidade de instrumentos especificos de prevencdo e controle da doenca,
propiciando a atuacdo efetiva dos servicos de salde sobre os individuos e
coletividades)™.

As doengas mais comumente diagnosticadas pelos PTN tém uma magnitude
relativamente pequena, porém de elevada transcendéncia (em todos 0s seus aspectos) e
vulnerabilidade. Este grupo de doencas apresenta frequéncias bastante variaveis, porém
com potencial mérbido, incapacitante e causador de seqielas de tal ordem que tornam
sua severidade, relevancia social e econdmica indiscutiveis.

As decisdes quanto a selecdo das doencas dos PTN, apesar de bastante
variaveis, sdo orientadas prioritariamente pela possibilidade de a intervencdo precoce
poder trazer beneficios para o desenvolvimento normal dos casos acometidos se
detectados e tratados oportunamente.

A necessidade de intervencdo em fase pré-sintomatica leva a busca constante da
cobertura efetiva, ou seja, além do acesso universal ao teste, também deve existir a
preocupacdo com sua execucdo no momento e da forma adequados®”.

Como o teste inclui o diagnostico de doengas metabdlicas, a coleta deve ser
feita com tempo suficiente para que ocorra acimulo do metabdlito especifico no
sangue (tempo minimo de 48 horas de alimentacdo), mas sem ultrapassar o0 tempo
maximo em que € possivel se evitar as complicacdes decorrentes do inicio tardio do
tratamento. A Academia Americana de Pediatria® recomenda a coleta no momento
mais préximo da alta hospitalar nos recém-natos a termo e em bom estado de saude, e,
em hipotese alguma, esta pode ultrapassar o setimo dia de vida.

Nos paises industrializados a meta de cobertura universal ja foi alcancada e os

esforgos atuais se concentram em melhorar a sua efetividade, com medidas que
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garantam que as coletas sejam realizadas no momento ideal*®?

e a introducdo de
novas tecnologias para expansdao dos respectivos painéis. Ja em paises em
desenvolvimento, onde a desnutricdo e as doencas infecto-contagiosas ainda
representam a principal causa de morbidade e mortalidade neonatal, os PTN tém-se
defrontado com barreiras para a sua adequada implementagéo, passando por problemas
que envolvem questdes como financiamento adequado, implementagdo tecnoldgica,
logistica do programa, sensibilidade cultural, capacitacéo e apoio politico® 2.

O acesso ao teste e 0 momento da coleta sofrem influéncia de uma variedade de
fatores, porém esta € apenas a primeira etapa de uma cadeia de eventos que precisa ser
bem articulada para que o programa alcance seus objetivos. Todas estas etapas
dependem de investimentos em financiamento, recursos humanos capacitados, de
estruturas fisicas e operacionais adequadas, e fornecimento continuo e ininterrupto de
insumos diagndsticos e terapéuticos.

A prética da TN representa uma interface entre a administracdo publica e o
diagnostico e tratamento de diversas doencas congénitas, ja que pretende beneficiar
grandes populagdes, envolvendo um amplo espectro de profissionais e instituicGes de
grande diversidade, com mobilizagdo de recursos materiais e técnicos de alto custo —
que, sem a articulacdo de gestores do setor de salde publica, ndo teriam como obter
éxito no alcance de seus objetivos. Assim, as consideracdes relacionadas a um PTN de
alta qualidade incluem os dois campos.

Um PTN bem-sucedido requer a implementacdo de um sistema que
compreenda uma diversidade de atividades (politica, financiamento, testagem, busca
ativa de casos suspeitos ou criancas cujas amostras foram inadequadas, confirmacao
diagnostica, tratamento e monitoramento), diferentes sujeitos (administradores,
enfermagem, técnicos, médicos, nutricionistas, criancas e familias), toda a parte
gerencial e financeira. Todos os componentes do sistema interagem com um contexto e
nunca estdo sob o controle de uma Unica organizacao ou individuo, o que faz com que
o desenvolvimento de um sistema que ofereca alta qualidade de desfecho apresente
desafios peculiares?’.

Qualquer processo avaliativo para programas dessa natureza ndo pode se
restringir apenas ao aspecto inicial da cobertura, devendo contemplar todas as suas
etapas componentes de forma a permitir intervencdes que produzam melhorias na

qualidade do programa de maneira global — desde o planejamento, passando pela
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coleta, chegando até o tratamento e acompanhamento dos casos detectados no longo
prazo.

Segundo Therrell®

, 0s sistemas de TN comportam seis elementos: capacitacao,
triagem, busca ativa, confirmacdo diagnostica, tratamento e acompanhamento, e
avaliacdo. Os seis componentes requerem avaliagdo e controle de qualidade individual
e conjuntamente. O Health Resources and Services Administration (HRSA-EUA) e
National Newborn Screening and Genetic Resource Center (EUA) elaboraram o

Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS)**

, apresentado como um
extenso checklist dos varios aspectos envolvidos nas diversas etapas dos principais
componentes dos PTN para auto-avaliacdo de adequagdo dos mesmos.

No Brasil, apesar da existéncia de um Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN)* visando padronizar todas as atividades relativas & TN, com a proposta de
alcancar uma cobertura efetiva, tem-se observado que alguns estados ainda encontram
dificuldades em garantir que o tratamento ocorra dentro da janela de tempo ideal para a
prevencdo de sequelas. O intervalo de tempo entre o nascimento e o inicio do
tratamento dos casos detectados tem-se mostrado longo e este fato reflete obstaculos
encontrados na estrutura e processo dos PTN que sugerem a necessidade de uma

avaliacdo mais cuidadosa de todas as etapas envolvidas.

1.1. Histdrico da Triagem Neonatal

O desenvolvimento da metodologia que permitia a dosagem de fenilalanina
(Phe) em cartdes de papel-filtro representou o grande marco introdutério dos PTN
porque ampliou o acesso ao teste, facilitando o transporte de amostras coletadas em
localidades remotas até um unico laboratdrio central de referéncia via correio.

Em 1974, Dussault et al.** desenvolveram radioimunoensaio que permitia dosar
tiroxina (T4) no mesmo tipo de material, o que depois foi estendido a tireotrofina
(TSH), permitindo, assim, o acréscimo do diagnéstico do HC a infra-estrutura dos
PTN ja existentes. A partir de entdo, os PTN se organizaram e se disseminaram pelos
paises industrializados ao redor do mundo. Posteriormente, novas metodologias foram
desenvolvidas e novas doengas foram incorporadas aos painéis gerando as discussoes
ja mencionadas, que culminaram com os critérios de Wilson & Jungner (OMS) ja

citados, que servem até hoje para nortear a selecéo de doencas em muitos paises™**°.
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Atualmente, nos paises onde os PTN ja se encontram plenamente
implementados o foco das discussdes se concentra nas novas possibilidades
tecnologicas e nas questbes éticas que envolvem o armazenamento dos grandes
volumes de amostras residuais, 0 seu objetivo e a quem pertence esse enorme

patriménio genético®"*°.

1.1.1. Situacdo da Triagem Neonatal na América Latina

A TN se iniciou na América Latina na década de 70, com um projeto para
deteccdo de PKU e outras aminoacidopatias, no México, e outra iniciativa, no Brasil,
com a introducéo do primeiro PTN de erros inatos do metabolismo da América Latina
por Schmidt, em Sdo Paulo®™".

A partir de 1985, véarios paises comegaram seus programas piloto e, no Brasil,
comecaram a surgir novos centros de TN. Poucos foram o0s programas que
desenvolveram nesta época uma estrutura completa para um PTN. Na década de 90,
apenas Costa Rica, Chile e Uruguai haviam conseguido alcancar a implementacao de
programas no nivel nacional®.

Foram necessarios varios anos para que algumas iniciativas de TN conseguissem
plena integracdo com os sistemas publicos de saude e sua implementacéo sistematica e
continua dentro de uma estrutura de programa. Surgiram problemas de diversas
naturezas: falta de recursos econdmicos e fontes de financiamento; a existéncia de
outras prioridades a frente da TN, como a desnutricdo, parasitoses e doencas
infecciosas; desconhecimento das autoridades de salde sobre a importancia e 0s
beneficios da TN; dificuldades de integracdo com os sistemas de saude, tornando os
programas fragmentados e representando grande obstaculo ao alcance dos objetivos da
TN; restricBes econdmicas impedindo a expansdo do painel de doencas detectadas™®.

Do ponto-de-vista da cobertura, paradoxalmente, os trés paises com coberturas
mais proximas de 100% representam pouco menos de 5% do total de nascimentos da
Ameérica Latina. Estima-se que, em 2005, a cobertura da TN em toda a América Latina
tenha ficado em torno de 49,3%°°.

A incidéncia do HC foi estimada em 15 paises (27.656.850 nascidos vivos) em
torno de 1:2.777 (1:1667-1:3670). No caso da PKU, a incidéncia estimada foi de
1:20.996 (1:12.473-1:51.989) em 5 paises (15.515.854 nascidos vivos). Pode-se

observar certa variacdo na incidéncia de HC, porém dentro de uma margem
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relativamente estreita. O mesmo ndo se viu com a PKU, em que as incidéncias
apresentam diferencas marcantes, principalmente quando se compara 0s paises da
América do Sul em conjunto com o grupo de paises da América Central e Caribe®®.

Com relacdo a Fibrose Cistica, Argentina e Brasil tinham incidéncia estimada
em 1:5.345 e 1:41.549, respectivamente. No caso das hemoglobinopatias, o Unico pais
em condi¢Oes de apresentar alguma informacdo era o Brasil, com incidéncia estimada
para DF da ordem de 1:2.043 — com uma distribuicdo heterogénea no pais, ficando as
menores incidéncias para os estados do sul®*%%,

Apesar das disparidades entre os diferentes paises da América Latina, é possivel
se observar um crescimento significativo e mantido nas atividades de TN ao longo dos
anos. Os maiores desafios se encontravam nos paises onde a TN ainda nédo existia ou

suas atividades ainda eram muito incipientes™.
1.1.2. Histdrico da Triagem Neonatal no Brasil

A primeira iniciativa em TN no Brasil é atribuida a Schmidt®’, na década de 70,
quando este implementou o primeiro PTN para deteccdo de PKU. Na década de 80,
varios estados brasileiros iniciaram programas isolados, tendo em comum a opcéo pela
deteccdo da PKU e do HC. Em diversos estados, foi criada legislacdo propria, sendo a
primeira no estado de Sdo Paulo, seguido pelo Rio de Janeiro, Parana entre outros. Em
virtude da grande diversidade étnica caracteristica da populagdo brasileira, alguns
estados optaram por introduzir outras doencas conforme as caracteristicas
epidemioldgicas locais (como é o caso de doencas como a doenca falciforme,
deficiéncia de biotinidase, entre outras).

A necessidade de uniformizacdo de procedimentos e informagdes sobre a TN
levou a Sociedade Brasileira de Endocrinologia e Metabologia a criar uma Comisséo de
Triagem Neonatal*® que promoveu dez féruns de debate, entre 1989 e 1999, reunindo
profissionais envolvidos com o tema das mais diversas regides do pais. O dltimo férum,
realizado em 1999, deu origem a criagdo da Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal e
0s assuntos debatidos nos féruns serviram de base para a legislacdo que orientou a
criacdo do PNTN pelo Ministério da Satde (MS), em 2001

Em 2001, foi criado o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN),
previsto para ser executado de forma articulada pelo MS, Secretarias Estaduais de

Saude dos estados, Distrito Federal, e municipios, estabelecendo uma hierarquia de
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responsabilidades em todos esses niveis. Seus objetivos incluiam a ampliagdo da
cobertura de nascidos vivos e criacdo de uma padronizagdo minima com relacdo as
atividades relativas a TN, fundamentadas no principio de que os PTN devem incluir as
etapas de: TN, confirmacdo diagndstica, tratamento e acompanhamento dos casos
diagnosticados™. Para a adequada compreensdo e fiel cumprimento de todas as etapas
previstas, foram publicadas quatro edigdes do Manual de Normas Técnicas e
Operacionais do Programa Nacional de Triagem Neonatal****.

Todos os estados da federacédo seriam credenciados em fases de implantacéo de
acordo com as doencas para as quais teriam as condi¢es minimas para atender as
etapas da triagem neonatal supra citadas, a saber:

Fase | - PKU e HC;

Fase Il - PKU, HC e Hemoglobinopatias;

Fase 111 - PKU, HC, Hemoglobinopatias e Fibrose Cistica (FC)*".

As Secretarias de Saude dos estados e Distrito Federal credenciaram Servicos de
Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), que teriam a estrutura minima necessaria
para a realizacdo da TN, confirmacdo diagnostica, tratamento e acompanhamento dos
casos diagnosticados. Também caberia aos SRTNs a articulagdo com uma rede de coleta
e a formalizagdo de convénios com servicos de média e alta complexidade para dar
apoio diagnostico e terapéutico necessarios a algumas destas enfermidades, além da
organizacdo de uma rede assistencial complementar (ambulatorial e hospitalar) em
condicOes de oferecer a retaguarda necessaria ao adequado atendimento aos pacientes
em tratamento e acompanhamento®".

As Secretarias Municipais de Saude ficariam responsaveis pela construgédo e
manutencdo da infra-estrutura minima das Unidades de Coleta (UC) dentro de suas
areas de jurisdicdo, que seriam em numero suficiente para garantir cobertura e acesso de
suas respectivas populagées ao PNTN®.

Posteriormente, foram publicados Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas

45-48

para cada uma das doencas contempladas e novas portarias para inclusdo na Tabela

do SIA-SUS de medicamentos/alimentos especificos de forma a garantir a adesdo dos

pacientes aos respectivos tratamentos®™.

Os dados gerados pelos SRTN seriam
registrados mensalmente em relatorio especifico e informados & Coordenacdo Estadual e

Nacional do PNTN*,
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1.1.3. Triagem Neonatal no Estado do Rio de Janeiro

No estado do RJ, a TN deu seus primeiros passos na década de 80, quando o
Instituto Estadual de Diabetes e Endocrinologia (IEDE) e a Associacdo de Pais e
Amigos dos Excepcionais do Rio de Janeiro (APAE-RJ) iniciaram paralelamente seus
PTN.

A primeira manifestagdo publica relacionada a questdo da triagem neonatal no
estado se deu com a publicacdo da Lei estadual n° 854, de 3 de junho 1985, que
dispunha sobre a obrigatoriedade do diagnostico precoce da PKU e do HC em todas as
maternidades do estado®”. Entretanto, tal lei jamais foi regulamentada.

A APAE-RJ, entidade filantrdpica, iniciou suas atividades de TN para PKU e
HC em 1985, quando enviava o material colhido para a APAE-Sao Paulo, onde os testes
eram realizados. A partir de 1988, os testes passaram a ser realizados em laboratorio
préprio, porém com gestéo terceirizada de uma entidade privada®>.

O IEDE, instituicao publica subordinada ao governo do estado do RJ, a partir de
uma parceria firmada com a Disciplina de Endocrinologia da Escola Paulista de
Medicina, iniciou a TN para HC em 1988, passando a incluir a PKU a partir de 1991>*.
No mesmo ano, o governo estadual designou o IEDE como érgdo responsavel pela
coordenacao e normatizacdo dos procedimentos de TN para aquelas doencas no ambito
da rede oficial do estado do RJ*.

Apesar da inexisténcia de uma politica especifica direcionada a TN, ambas as
instituices procuraram criar estruturas e processos que contemplassem todas as etapas
da TN citadas anteriormente da maneira que julgaram ser mais adequados, com insumos
e atividades remunerados pelo SUS.

Em 1994, a Secretaria Municipal de Saide do RJ criou um programa PTN,
distribuindo as atividades laboratoriais e de assisténcia por trés polos: APAE-RJ,
Hospital Miguel Couto e Centro Municipal de Satde Belizario Penna™.

Pressionada pela Associacdo de Portadores de Doenca Falciforme do Estado do
Rio de Janeiro (AFARJ), a Secretaria de Estado de Salde, em 1998, promoveu uma
parceria entre o IEDE e o HEMORIO (Instituto Estadual de Hematologia Arthur
Siqueira Cavalcanti) prevendo a inclusdo das hemoglobinopatias no painel de doengas
ja existentes. Foi criado, assim, o Programa Primeiros Passos de TN, como referéncia

para o governo do estado do RJ*®.
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Com a criacdo do PNTN, em 2001, o Estado do RJ foi credenciado para a fase 11
do com trés SRTN cadastrados: IEDE, APAE-RJ e Secretaria Municipal de Saude do
RJ (que passou a centralizar suas atividades no Hospital da Lagoa, mantendo vinculo
com a APAE-RJ)>"8,

A cobertura do estado foi compartilhada pelos trés SRTNs até que, em 2005, a
Secretaria Municipal de Salde do RJ decidiu desativar o seu SRTN e dividir a
respectiva demanda entre os demais, da seguinte forma: 2/3 dos seus testes passariam a
ser feitos pelo IEDE e 1/3 seriam mantidos na APAE-RJ. Desta forma, o IEDE passou a
ser responsavel por algo em torno de 75% da demanda de todo o estado do RJ, enquanto
0s 25% restantes ficaram a cargo da APAE - RJ.

Figura 1 — Contribuicdo parcial dos diferentes Servigos de Referéncia em Triagem
Neonatal atuantes no estado do Rio de Janeiro credenciados para o PNTN, entre 2002 e
2007.

2002 2003

8 IEDE mIEDE

WAPAE 108218 BAPAE

wsEriH = SETRIN

2005 2007

W IEDE B IEDE
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2. Justificativa

Por sua natureza assintomatica no periodo neonatal e a inexisténcia de grupos
considerados de alto risco, 0 acesso a TN deve ser universal. No estado do RJ, apesar da
existéncia de dois SRTNSs, a cobertura global em 2007 foi de 88%.

Diretrizes internacionais como as da Academia Americana de Pediatria'® e o
U.S. Preventive Task Force®, assim como o Manual de Normas Técnicas e

Operacionais do Programa Nacional de Triagem Neonatal®

preconizam que as coletas
dos testes devam ser feitas por puncdo de calcanhar entre o terceiro e o quinto dia de
vida — jamais superando o sétimo dia de vida. No estado do RJ, apesar da ampla rede de
UC (442), 62% das coletas ocorrem em prazo superior a oito dias de vida.

A Academia Americana de Pediatria®’, o U.S. Preventive Task Force®® e o
Newborn Screening Programme Centre do Reino Unido® afirmam que o tratamento do
HC e da PKU iniciados até a segunda semana de vida sdo capazes de garantir o pleno
desenvolvimento neurologico do recém nato. Tratamentos iniciados ap0s esta data
incorrem no risco de prejuizos, ainda que estes sejam minimos, no desenvolvimento
neuro-cognitivo dos casos afetados®’. No estado do RJ, a mediana de idade no
tratamento para PKU e HC, em 2007, foi de 48 dias.

Os PTN sdo uma realidade bastante bem consolidada em diversos paises do
mundo e, particularmente no Brasil, ap6s a implantacdo do PNTN. A sua natureza
complexa, com Varios niveis de instituicBes, atividades e de recursos humanos, exige
grandes investimentos de ordem financeira, politica, educacional e logistica. No entanto,
a literatura tem demonstrado que a maioria das avaliagdes dos PTN tendem a concentrar
seu foco em um determinado aspecto como as questdes laboratoriais, os resultados, ou
as avaliacdes de relacdo custo-beneficio para inclusdo de novas doencgas. Tem havido
uma caréncia de avaliacbes mais abrangentes dos PTN incluindo estrutura, processo e
resultados, em toda a sua complexidade.

Ha, portanto, necessidade de se avaliar o sistema de TN com relacdo aos
aspectos que afetam o acesso ao teste, 0 momento da coleta e todas as etapas que véo
até a confirmagdo diagnostica e o inicio do tratamento, para que se possa identificar
fragilidades no sistema e buscar solugdes para torna-lo mais efetivo.

Diante do exposto, se destaca as seguintes questfes a serem respondidas pelo

presente estudo: Qual o desempenho do PTN do estado do RJ em termos de acesso
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(oportunidade) ao teste e cobertura do programa? Quais os fatores que facilitam e
dificultam o diagndstico e inicio do tratamento precoce dos casos detectados?

Para responder estas questdes foi realizada uma avaliagdo de desempenho do
PTN no estado do RJ com vistas a identificar e explicar seus aspectos bem sucedidos e
os problemas que afetam a cobertura e o diagnostico oportuno dos casos detectados,
buscando propor solugfes que contribuam na tomada de decisdes para melhorias na

qualidade dos servicos prestados.

3. Referencial tedrico

3.1. Triagem Neonatal: aspectos teoricos e conceituais

A TN se baseia em testes realizados nos primeiros dias de vida em recém-natos
assintomaticos e que, se realizados no momento adequado, permitem detectar diversas
doencas a tempo de se intervir oportunamente para prevenir as sequelas indesejaveis de
um tratamento tardio ou da falta do tratamento. A Academia Americana de Pediatria e
a Associagdo Americana de Tiredide definem como prazo ideal para prevencdo de
sequelas neuroldgicas no HC o inicio do tratamento em 2 semanas. O PTN do Reino
Unido estabelece como meta de inicio para o tratamento da PKU a idade de 18 dias de
vida®.

A adequada implementacdo dos PTN exige a participacdo de componentes intra
e extra-laboratoriais. Em termos de impacto sobre a saide publica, € provavel que a
TN alcance diariamente um ndmero maior de vidas do que qualquer outro programa de
salde publica, e sua influéncia se reflete alem do periodo neonatal, pelo resto da vida
dos casos detectados®.

A OMS definiu claramente os critérios de Wilson & Jungner** ja mencionados
que devem nortear a selecdo das doencas dos PTN quando considerados como

1.5 acrescentaram a

programas de saude publica. A estes critérios, Khoury et a
importancia da avaliagcdo dos testes e intervengGes, a disponibilidade dos dados com
seus valores preditivos positivos e negativos com relacdo a determinada doenca para a
populacdo-alvo, assim como a seguranca e efetividade do teste e das respectivas

intervencdes.
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Com relacdo ao desenvolvimento de politicas e a implementacdo da TN,
Khoury et al. recomendam a implantacdo dos PTN e as respectivas intervencgoes
baseadas em evidéncia cientifica, aceitacdo da TN pela populacdo-alvo, estruturas
disponiveis para vigilancia adequada, prevencdo, tratamento, capacitacdo,
aconselhamento genético e suporte social, analise de custo-efetividade, acesso efetivo
a TN e intervencdes correspondentes para a populacdo-alvo, e salvaguardas com
relacdo & privacidade dos dados coletados®*.

Todos estes critérios geram a necessidade de planejamento adequado do
sistema que com uma estrutura institucional que inclua profissionais capacitados de
diversas categorias profissionais, tanto para diagnéstico como para tratamento, além de
uma super-estrutura que propicie ampla articulacéo entre instituicdes envolvidas direta
ou indiretamente em acbes de TN. Nesse contexto, Sd0 necessarios investimentos
materiais, tecnoldgicos, de recursos humanos qualificados, de alta complexidade e
elevados custos financeiros. O didlogo permanente entre a estrutura administrativa do
PTN e a administracdo publica de saude torna-se critico para o bom desempenho de
todo o conjunto.

Mesmo com todo esse investimento, diversas analises econdmicas vém
demonstrando que a TN parece ser uma dentre as intervencfes em salde que, além de
benéfica para os pacientes, em algumas situacfes torna-se poupadora de recursos
financeiros®® ™. No longo prazo, o financiamento de PTN parece apresentar relacdes de
custo-beneficio e custo-efetividade positivas para a sociedade’™, particularmente para
algumas doencas como é o caso da PKU®® e do HC®™, Os beneficios do diagnéstico
precoce através da TN véo da prevencdo do retardo mental (nos casos de PKU’? e HC

10-1181y 3té a possibilidade de se evitar o 6bito, como no caso da hiperplasia adrenal

congeénita®® "3,

Foram criadas varias normas, diretrizes e legisla¢cbes nos diversos paises do

mundo, buscando padronizar as atividades que compdem os sistemas de TN'® 627478

No Brasil, 0o PNTN criou as suas diretrizes elencadas em quatro manuais de normas

41-44

técnicas e rotinas operacionais™ ", que servirdo de base para a avaliacdo que se

pretende realizar neste trabalho.
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3.2. Estrutura e processo dos programas de triagem neonatal

De uma forma geral, os PTN, independentemente das doengas que compdem o
seu painel, costumam apresentar estruturas e processos semelhantes (sendo possiveis
algumas particularidades dependendo da realidade do sistema de salde de cada pais):

Educacdo pré-natal — direcionada aos profissionais de salde que atendem as

gestantes e as respectivas familias. Visa dar orientagbes sobre TN - sua
importancia; o momento ideal, local e maneira adequada de realizacdo da coleta;
detalhes sobre as doencas triadas, etc. Alguns programas elaboram material
educativo especifico para distribuigdo nos servigos de pré-natal e obstetricia.

Coleta — geralmente realizada por profissionais de salde que atendem o recém-nato
no momento da alta hospitalar da maternidade ou em unidades de satude com infra-
estrutura adequada. As coletas de sangue, feitas por puncdo de calcanhar com
lancetas especificas, devem ser realizadas entre o 3° e o0 5° dia de vida (jamais

ultrapassando o 7°. dia'®®%"

). Como algumas doencas detectadas sdo de natureza
metabolica, hd necessidade de o recém-nato (RN) entrar em contato com o
metabolito a ser analisado por tempo suficiente para demonstrar o seu acimulo na
circulacgéo.

O sangue colhido deve ser pingado em cartdes de papel-filtro apropriados,
devidamente identificados, que devem ser adequadamente secos em temperatura
ambiente antes do envio para o laboratério”® . Sdo necessarias capacitacdes
regulares especificas para os profissionais que realizam as coletas para que estas
sejam feitas no momento e da forma adequadas.

Algumas situacBes especiais exigem uma 22 coleta posterior, como é o caso dos RN
prematuros, de baixo peso ou em estado critico, que podem ter resultados falso-
negativos na TN para o HC, e a Associagdo Meédica Brasileira e Sociedade
Brasileira de Endocrinologia e Metabologia recomendam uma nova coleta em 7 a
14 dias®®. No caso de transfusdes sangiiineas o PNTN recomenda a re-coleta em 90
dias®.

Transporte das amostras de sangue — as coletas de amostras de sangue seco em

cartdes de papel-filtro® facilitaram o seu transporte para um laboratério central,
mesmo que este seja distante. Na maioria dos PTN, tem-se lancado méao dos

servigos de correio postal, embora alguns programas optem pela entrega via



portador. A periodicidade e a regularidade deste transporte representam questdes
criticas para o bom desempenho do programa®. Nos EUA e Reino Unido, as
diretrizes orientam que o envio das amostras deva ocorrer no mesmo dia ou no
méximo no dia seguinte & coleta® "*"°. O PNTN recomenda que este periodo n&o
seja superior a cinco dias®™.

Recepcdo e cadastro das amostras — as amostras devem ser recebidas por uma

equipe capaz de analisar a qualidade do sangue obtido e separar as amostras
inadequadas (circulos sem sangue, sangue insuficiente, em excesso, ainda umido,
coagulado, amostra diluida ou contaminada, amostra com anéis de soro). Estas
implicam na necessidade de reconvocagao das criangas para nova coleta. Todas as
amostras tém seus dados digitados em um banco de dados especifico e séo
organizadas da maneira apropriada para encaminhamento a area técnica para
analise de acordo com o fluxo de cada laboratério de TN.

Procedimentos laboratoriais — o laboratério de TN tem uma peculiaridade que o

distingue de um laboratorio geral de patologia clinica. Enquanto o laboratério de
patologia clinica realiza dosagens de um grande nimero de parametros para poucas
amostras de sangue, o laboratério de TN se caracteriza por dosar poucos
pardmetros para um grande nimero de amostras de sangue distintas. E consenso
que, para alcancar sua maxima efetividade, um laboratério de TN, deve realizar no
minimo 30.000 testes por ano. A fragmentagdo em pequenos laboratorios prejudica
a sua adequada implementacéo e geralmente resulta em testes da baixa qualidade e
custos mais altos”®. A tecnologia tem levado os laborat6rios & maior automagao, o
que permite maior agilidade em seus processos e menor risco de falhas humanas.

Resultados normais — 0s prazos considerados aceitaveis para liberacdo de
76,79,82-83

resultados variam de 2 a 4 dias uteis, nos EUA e Reino Unido , e até o
méximo de 7 dias, no Brasil®. Estes podem ser enviados diretamente para a familia
ou para a unidade de coleta (UC), via correio postal. Em alguns paises, o resultado
€ comunicado ao médico assistente, que, entdo, informa e orienta a familia.

Busca ativa de casos suspeitos — Os testes de TN com resultados alterados levam a

suspeicdo da existéncia de doenca sem, contudo, significar que todos sejam casos
positivos. Esta suspeicdo requer confirmacdo diagnostica e, para tanto, é necessario
um esquema &gil de busca ativa que, geralmente envolve a equipe de Servico
Social do laboratorio, que entra em contato diretamente com as respectivas familias

ou através das unidades periféricas de coleta. Em alguns paises, como nos Estados
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Unidos, o resultado suspeito é comunicado ao Pediatra assistente, que se
responsabiliza pela localizacdo da crianga para confirmagdo diagnostica e
tratamento.

Confirmacédo diagndstica — a crianca localizada € submetida a uma nova coleta de

sangue, que pode ser feita na unidade periférica de coleta ou no proprio laboratério
de TN, para dosagem de marcador(es) mais especifico(s) para a doenga suspeitada.
Uma parcela destes casos confirmara o diagnostico e serd encaminhada para
tratamento. O percentual de casos confirmados varia conforme a doenca triada, ja
que a sensibilidade e a especificidade variam entre os diferentes testes disponiveis.
Tratamento - o0s casos confirmados sdo encaminhados para tratamento
especializado, que podera ser medicamentoso ou dietético, dependendo da doenca
detectada. Poderad ser necessaria uma abordagem multidisciplinar que envolvera
profissionais de diversas categorias: pediatra, endocrinologista, pneumologista,
geneticista, hematologista, neurologista, nutricionistas, psicélogas, enfermagem,
assistentes sociais, entre outros.

Dispensacdo de medicamentos/alimentos especiais — alguns programas garantem o

fornecimento continuo dos insumos para tratamento, como € o caso do programa

brasileiro®*’,

Para isso, € necessario haver uma estrutura de estocagem e
dispensacdo adequados.

Acompanhamento no longo prazo — Por se tratarem de doencas crbnicas, cujo

tratamento muitas vezes impde restricdes severas, sobretudo as dietéticas, e de
acompanhamento para o0 resto da vida, esta abordagem multidisciplinar €
importante para garantir a adesdo ao tratamento, para a prevengdo de sequelas e
apoio ao paciente e sua familia na sua adaptacdo na vida em sociedade no longo
prazo.

Armazenamento, USO e acesso as amostras residuais — a razdo mais Obvia e valida

para retencdo de uma amostra obtida em um PTN apds a sua utilizacdo seria para
controle de qualidade do processo analitico. Em caso de divida, a amostra original
pode ser re-analisada para resposta a duvidas. Para isso, existem diretrizes que
orientam sobre as condi¢des em que estas devem ser armazenadas, temperatura e
umidade adequadas, o registro apropriado, além de normas de restri¢do de acesso e

garantias de privacidade dos dados obtidos® .
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No contexto dos PTN, procurou-se identificar como 0s seus elementos se
enguadravam no classico modelo proposto por Donabedian de “estrutura-processo-
resultado” [89]. No componente “estrutura” se inclui: a rede de UC, recursos humanos,
0s insumos laboratoriais, insumos terapéuticos, o equipamento mobilizado, sistema de
informéatica, meios de comunicacdo, meios de transporte, orcamento, estrutura de
laboratério, e ambulatério.

No componente “processo” identificou-se atividades como — capacitacdo de
profissionais, coletas dos testes, transporte das amostras ao laboratdrio, analise da
qualidade do material recebido, cadastramento na base de dados, realizagdo
laboratorial dos testes, distribuicdo de resultados, busca ativa para a 22 coleta ou para
confirmacéo diagnostica, comparecimento para realizacdo da 22 coleta, confirmacao
diagnostica, avaliacdo clinica, tratamento, aconselhamento genético, orientacao
dietética, dispensacdo de medicamentos/alimentos especiais, suporte psico-social, e
acompanhamento no longo prazo, além do armazenamento de amostras residuais.

No componente “resultados” surgem os indicadores de cobertura, medidas de
tempo de cada intervalo (nascimento-coleta; coleta-chegada ao laboratério; chegada-
liberacdo de resultados; reconvocagdo-comparecimento; comparecimento-confirmagéo
diagnéstica/inicio de tratamento), propor¢cdo de comparecimentos as reconvocagoes,

calculos de incidéncia de cada doenca, entre outros.

3.3. NocGes sobre as doengas contempladas pelo PNTN

3.3.1. Fenilcetonaria (Hiperfenilalaninemias)

A fenilalanina (Phe) € um amino&cido essencial presente em todas as formas de
proteina da dieta alimentar (incluindo o leite materno). A hiperfenilalaninemia é um
termo generico para concentracdes de fenilalanina acima dos valores normais no
sangue. Este quadro pode ter conseqiiéncias clinicas dependendo da patogenia e sua
gravidade. A sua principal manifestacdo clinica se traduz em prejuizo no
desenvolvimento da funcéo cognitiva resultantes do desequilibrio neuroquimico.

Hiperfenilalaninemias sdo distdrbios da hidroxilacdo da Phe decorrentes da
deficiéncia da enzima fenilalanina-hidroxilase ou de seu cofator tetrahidrobiopterina
(BH,), levando ao acumulo do aminodcido na corrente sanglinea a niveis capazes de

causar danos ao sistema nervoso, principalmente quando este esta em formagéo’.
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A distingdo clinica entre Fenilcetonuria (PKU) e hiperfenilalaninemia ndo-PKU
é feita de forma arbitréaria e se baseia nos niveis plasmaticos de Phe. No primeiro caso,
estdo os pacientes com niveis de Phe igual ou superior 10,0 mg/dL. As
hiperfenilalaninemias ndo-PKU apresentam valores de Phe entre 3,0 mg/dL e 10,0
mg/dL (método fluorimétrico) ou entre 5,0 mg/dL e 10 mg/dL (método enzimético). A
PKU cléssica é uma doenca em que ha prejuizo no desenvolvimento cognitivo,
enquanto a hiperfenilalaninemia ndo-PKU representa uma condi¢do benigna sem
maiores conseqiéncias’.

A incidéncia da PKU varia conforme a composicdo étnica das diferentes
populacBes, podendo ficar em torno de 1: 3.042 recém-natos vivos na Eslovénia,
chegando a 1: 32.766 na regido de Flandres (Bélgica)®. Ha descricdo de forte
incidéncia entre judeus de origem iemenita, canadenses de origem francesa e diversas
pequenas populacdes européias (principalmente de origem irlandesa e escocesa)’?. No
Brasil, estima-se que a incidéncia esteja em torno de 1:25.294 nascidos vivos™.

A PKU é uma doenca autossomica recessiva, porém duas condi¢Ges séo
necessarias para gerar manifestacdes clinicas: a deficiéncia enzimatica e a exposicdo a
Phe. Nestes casos, restricdo de fenilalanina na dieta é capaz de neutralizar os efeitos
deletérios do aminodcido em excesso na circulacdo se instituidos a tempo. Nas formas
em que héa deficiéncia do cofator BH,, a mutacéo isolada é a principal causa da doenca
associada (ou seja, nestes casos, a restricdo protéica da alimentacdo ndo e suficiente
para evitar o acimulo da Phe)".

Os distarbios relacionados a sintese de BH, chamam especial atencdo porque
esta enzima participa da hidroxilacdo de outros dois aminoacidos — L-triptofano e L-
tirosina — no cérebro. Os metabolitos destas reacOes sdo precursores dos
neurotransmissores serotonina e das catecolaminas, que tém grande influéncia no
desenvolvimento e funcéo cerebral. O diagnostico diferencial dessas variantes pode ser
necessario na avaliagdo do progndstico e tratamento de alguns casos de
hiperfenilalaninemia neonatal .

A patogénese do disturbio cerebral nas hiperfenilalaninemias envolve efeitos da
Phe sobre processos celulares cerebrais, como mielinizacdo, sintese protéica e
suprimento deficiente de neurotransmissores (como catecolaminas e serotonina)’.

O quadro clinico de pacientes que nunca trataram a doenca inclui crises
convulsivas (em 25%) - metade deles evolui com retardo mental profundo e a outra

metade com algum déficit neuroldgico. Ha relatos de alteracbes cutaneas,
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odontoldgicas, oculares, de crescimento e comportamento. Também ocorrem alteracoes
semelhantes a esclerodermia nas visceras, provavelmente secundarias as anormalidades
do metabolismo do triptofano.

O tratamento se baseia na restricdo dietética de Phe, que, se iniciada no periodo
neonatal, é capaz de modificar o fendtipo metabdlico e evitar as consequéncias
neuropsicoldgicas da doenca. No caso da deficiéncia de BH,, a reposicdo enzimatica é

capaz de abolir a hiperfenilalaninemia.

. Triagem neonatal

A TN para fenilcetondria foi introduzida no passado através do “teste da fralda”
— adicionava-se acido férrico a urina buscando a existéncia de acido fenilpirdvico
(metabdlito final da fenilalanina, que dava a urina um odor caracteristico de “urina de
rato”)'®. Entretanto, este teste demonstrou baixa sensibilidade, além de enormes
dificuldades operacionais.

A partir do desenvolvimento do ensaio para fenilalanina por inibicdo bacteriana,
proposto por Robert Guthrie (1962-1963), foi possivel a obtencdo de um teste mais
sensivel e factivel. O advento do papel-filtro foi o fator-chave para a disseminacdo da
TN como programa de satde publica em larga escala®.

Posteriormente, diversas metodologias, como a cromatografia, a fluorimetria e,
mais recentemente, a espectrometria de massa tornaram a TN mais sensivel e agil —
fatores fundamentais para o éxito dos programas.

A confirmagdo diagndstica se baseia em novas dosagens de Phe, seus
metabdlitos (&cido fenilpirGvico) e resposta da Phe plasmética a BH,. A dosagem de
biopterinas em amostras de sangue seco em papel-filtro pode ser realizada pelo
bioensaio protozoologico (Chritidia fasciculata). Existem ensaios que medem a
atividade das biopterinas ou seus metabdlitos de forma direta, através de diversos
métodos. A dosagem de precursores de neurotransmissores, como a tirosina e triptofano
permitem identificar os casos de deficiéncia de BH,. Essa possibilidade se tornou mais
factivel a partir do advento da espectrometria de massa.

Em plena era de expansdo da TN, uma nova preocupacgéo surge no horizonte. A
geracdo de pacientes do sexo feminino portadoras de hiperfenilalaninemia representa
um problema sério. A hiperfenilalaninemia durante a gestacdo causa sérios efeitos no

embrido e no feto — suas consequiéncias incluem a microcefalia, o retardo mental,
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crescimento intra-uterino prejudicado em 80 por cento dos fetos expostos;
acompanhados de malformacdes cardiacas e de outras estruturas em 20 por cento dos
casos’®. O préximo grande desafio da era pés-TN serd garantir que estas gestantes
mantenham um controle rigoroso dos niveis de Phe em fase pré-concepcional e durante
toda a gestacdo, ou que o aconselhamento genético possibilite que essas mulheres
tomem decisOes informadas sobre futuras gestagdes.

3.3.2. Hipotireoidismo congénito

O HC é uma das causas evitaveis mais comuns de retardo mental. Na maioria
dos casos, o distarbio é permanente e resulta de uma anormalidade no desenvolvimento
da glandula (disgenesia) ou um defeito na sintese dos horménios tireoidianos
(dishormonogénese) — também denominado hipotireoidismo priméario. Menos
comumente, a fungdo tireoidiana neonatal alterada é transitoria, atribuivel a passagem
transplacentaria de medicamentos utilizados pela mae (agentes de contraste,
amiodarona, antissepticos iodados, etc.), anticorpos antitireoidianos maternos, caréncia
ou excesso de iodo. Raramente, 0 HC pode ser causado por alteragdes hipofisarias ou
hipotalamicas (hipotireoidismo central ou secundario/terciario)'®®*.

Os hormonios tireoidianos tém efeitos de grande importancia em virtualmente
todos os sistemas organicos. Eles agem estimulando a absor¢éo de glicose, a glicdlise, a
gliconeogénese, a lipdlise, a calorigénese e a sintese de proteinas. Eles ainda aumentam
a captacdo de oxigénio por alguns 6érgdos como coracdo, figado e rim. Também
apresentam efeitos profundos no crescimento e diferenciacdo celular, que sdo
especialmente evidentes nas primeiras duas décadas de vida®.

O hipotireoidismo pode ser definido como estado resultante da insuficiéncia ou
incapacidade do hormdnio tireoidiano de exercer sua atividade bioldgica. Esta pode
ocorrer por uma falha na produgdo do hormonio, de uma deficiéncia no seu transporte,
ou por um bloqueio na interacdo com seu receptor na célula-alvo (também denominado
“sindrome da resisténcia ao horménio tireoidiano™). No caso especifico do HC, ocorre a
falha na producéo hormonal como principal mecanismo fisiopatoldgico.

O cretinismo é conhecido h4 séculos, e a etiologia e o tratamento da doenca se
tornaram conhecidos no inicio do século passado, entretanto o diagnostico clinico
sempre foi um grande desafio. Na década de 70, Klein e Raiti sugeriram que o

tratamento precoce poderia atenuar as anomalias neuroldgicas encontradas nos cretinos

32



ndo tratados. A instituicdo do tratamento até o terceiro més de vida levaria a uma
melhora da inteligéncia em 85% das criangas™. Jacobsen et al. observaram, antes do
advento da TN, que apenas um terco dos pacientes poderiam ser diagnosticados
clinicamente antes dos trés meses de idade®. Sendo assim, poderia se esperar que dois
tercos dos nascidos vivos evoluissem com retardo mental.

Quando ainda ndo havia TN, o HC produzia um quadro clinico bastante florido:
dificuldade de succdo, constipacdo, inatividade, hipotonia, hérnia umbilical,
macroglossia, ressecamento cutaneo, manchas na pele, fontanela posterior alargada,
facies edemaciado tipico®.

Atualmente, os beneficios da TN em relacdo ao HC sdo amplamente
reconhecidos por sua capacidade de evitar seqlielas graves no desenvolvimento
neurolégico dos recém-natos com a instituicdo oportuna do tratamento adequado®. O
atraso no inicio do tratamento pode levar, ndo apenas ao retardo mental, como outras
seqlielas neuroldgicas, como descoordenacdo motora, ataxia, diplegia espastica,
hipotonia muscular, estrabismo, incapacidade de aprendizado e diminuicdo da

atencao'®%,

e Patogenia

A causa mais comum de HC permanente ¢ a disgenesia (85 a 90% dos casos). Ja
existem algumas mutacdes genéticas identificadas relacionadas ao HC permanente
(fatores de transcricdo TTF1, TTF2 e PAXS; e nos genes codificadores da proteina
symporter de sodio/potassio, tireoperoxidade e tireoglobulina)®®’.

As concentragdes de hormonio tireoidiano sdo baixas no feto durante a primeira
metade da gestacdo, quando este é inteiramente dependente do suprimento materno
controlado pela placenta. A partir do meio da gestacdo, o eixo hipotalamo-hipdfise-
tireoidiano comega a funcionar e se encontra maduro a termo, no momento do parto.
Apesar da importancia critica do hormonio tireoidiano em diversos sistemas organicos,
especialmente o cérebro, a maioria dos recém-natos se mostram assintomaticos no
nascimento, pois sdo parcialmente protegidos pela transferéncia placentaria de

horménio materno® 2.
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e Triagem neonatal e frequéncia

Na década de 60, o aparecimento do radioimunoensaio facilitou os estudos da
funcdo tireoidiana com as dosagens de tiroxina (T,) e tireotrofina (TSH). Em 1972,
Dussault adaptou a dosagem de T, do eluato obtido de amostras de sangue seco colhidas
em papel-filtro para deteccdo de PKU na provincia de Quebec®. Foram implantados
programas-piloto de TN em Quebec (Canada) e Pittsburgh (Pensilvania), em 1974, e
atualmente ja se encontram amplamente distribuidos pela Europa Ocidental, América do
Norte, Japdo, Austrélia, e partes da Europa Oriental, Asia, América do Sul e Central.
Nos Estados Unidos, mais de 5 milhdes de recém-natos séo triados e aproximadamente
1400 recém natos com HC sdo detectados anualmente. L&, o principal objetivo de
erradicagdo do retardo mental causado por HC j4 é considerado alcancado®.

Além do profundo beneficio clinico, estima-se que o custo de manutencdo da
triagem para HC é muito menor do que o diagndstico, tratamento e acompanhamento
dos casos diagnosticados em idade mais avancada® °*"+%!,

A literatura vinha referindo uma incidéncia global da doenca entre 1 para 3.000
e 1 para 4.000 recém-natos vivos® %9 Entretanto, a incidéncia sofre influéncia de
diversos fatores étnicos, genéticos, ambientais, alimentares, de género, entre outros.
Individuos do sexo feminino tendem a apresentar maior incidéncia da ordem de 2:1. As
diferencas étnicas demonstram que asiaticos e latino-americanos de origem hispanica
apresentam maior incidéncia do que em afro-descendentes® %*. Recentemente, Harris et
al. relataram que modifica¢cbes na composicdo étnica da populacdo de Nova York
aumentaram em 40 a 50% a incidéncia do HC naquele estado. Eles também
mencionaram que, no estado da California, a incidéncia entre prematuros dobra em
relacdo as criancas nascidas a termo™®.

A caréncia alimentar de iodo é uma das principais causas do HC em diversos
paises como Algéria, Zaire, Bélgica, Arabia Saudita e algumas areas da Italia, como a
Sicilia. Muitos paises lancaram mao da iodagdo do sal de cozinha para controlar esta
situacdo® .

O eixo hipotadlamo-hipdfise-tireoidiano controla a secre¢cdo do hormonio
tireoidiano (T,) a partir de uma sintonia fina capaz de manter concentragfes estaveis
deste horménio em qualquer individuo. Qualquer diminui¢do na producdo do T4 pela

tiredide leva a um aumento da concentracdo de TSH. Isso s6 ndo acontece quando a
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deficiéncia na producdo é causada por uma deficiéncia central na producdo de
TSH10'54'91’93'98_99.

As estratégias de TN podem utilizar as dosagens de TSH isolado, T, isolado, ou
a combinacdo dos dois hormonios. Em todas elas hd necessidade de confirmagéo
subseqiiente quanto os resultados sdo alterados. A maioria dos programas na Europa,
Japdo, Canada, México e Estados Unidos utilizam a dosagem inicial do TSH e
confirmagdo diagndstica posterior nos casos em que este horménio se encontra
elevado™. A desvantagem deste método é que os pacientes que apresentam elevacio
tardia do TSH, hipotireoidismo central e hipotiroxinemia, ndo serdo detectados pela
triagem neonatal. No caso da deficiéncia de TBG, isso ndo representa um problema ja
que se trata de uma condicdo benigna, que ndo trard repercussdes clinicas tdo graves
quanto o hipotireoidismo propriamente dito. Os casos de hipotireoidismo central e
hipotiroxinemia geralmente sdo mais raros e o desenvolvimento de seqiielas menos
contundente®,

Nos Estados Unidos, as coletas geralmente sao feitas no momento da alta, ja que
a Academia Americana de Pediatria faz esta recomendacdo para que, desta forma,
nenhum caso seja perdido™®. Algumas vezes, a coleta precoce é feita antes de 48 horas
de vida, o que representa um problema na utilizacdo do TSH, ja que 0s niveis podem
estar fisiologicamente elevados, induzindo a um numero expressivo de resultados falso-
positivos. Esta é uma das razfes para a qual se recomenda que a coleta seja feita a partir
de 48 horas de vida®" **. A utilizacio de valores de corte diferenciados de acordo com o
momento da coleta pode ser uma solugéo.

No caso da utilizacdo primaria de T, seguida da dosagem de TSH, é possivel se
detectar a deficiéncia de TBG e o hipotireoidismo central. Contudo, ha uma tendéncia a
um elevado nivel de resultados falso-positivos em situacfes como prematuridade, baixo
peso, transfusdo sangiiinea, doencas perinatais diversas, levando a um ndmero muito
alto de reconvocagdes para confirmacdo diagndstica, comprometendo a logistica de
retaguarda de confirmacio e diminuindo a eficiéncia dos PTN>* %,

A estratégia ideal seria a dosagem combinada de ambos os hormdnios, porém
essa é de custo elevado e inviavel em termos de salde publica. Por isso, ha uma
tendéncia & TN preferencial isolada com TSH>* **. Os valores de corte variam em cada
PTN, porém a conduta perante os resultados alterados é semelhante. Todos sao
reconvocados para uma avaliacdo clinica e novas dosagens sericas de TSH e T4-livre.

Em alguns centros também é realizada ultrassonografia e cintilografia tireoidiana com
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23| ou ®™Tc (embora muitos deixem essa avaliacdo para mais tarde, entre 2 e 3 anos de
idade, quando é feita uma ampla investigaco etiolgica)™.

O tratamento é iniciado com L-tiroxina na dose de 10 a 15 pg/kg/dia e o
monitoramento posterior segue protocolos proprios com freqliéncias variadas de

reavaliacdo, quando as doses sdo reajustadas conforme a necessidade™.

3.3.3. Hemoglobinopatias

As alteracGes hereditarias da hemoglobina resultaram de uma adaptacao contra a
maléria e constituem-se na condicdo monogénica mais comum no mundo. Estima-se
que aproximadamente sete por cento da populacdo mundial seja de portadores destes
distdrbios e que entre 300.000-400.000 criangas nascam com as formas graves da
doenca a cada ano. Embora estas condi¢des sejam mais frequientes em regides tropicais,
os fluxos migratérios tornaram-nas visiveis na maioria dos paises™.

A doenca falciforme (DF) se originou na Africa e foi trazida & América pela
imigracdo forcada dos escravos. No Brasil, distribui-se de forma heterogénea, com
maior frequéncia onde h& maior proporgéo de antepassados negros na populacao (regido
Nordeste e estados de S&o Paulo, Rio de Janeiro e Minas Gerais). Em S&o Paulo, o trago
falcémico tem prevaléncia de 2,72%'%%% e em Minas Gerais, 3,2%. No estado do RJ,
h& um caso de DF para cada 1.196 nascidos vivos e um portador de traco falcémico pra
cada 27 nascidos vivos®. Por outro lado, no Rio Grande do Sul a prevaléncia da DF é
1:39.000 recém-natos refletindo a heterogeneidade na composicao étnica da populacao

brasileira.

e Patogenia

Dentre as hemoglobinopatias, a DF é a patologia mais freqliente e impactante
por sua elevada prevaléncia e pela gravidade de suas manifestacfes clinicas. Antes da
implementacdo dos PTN no estado do RJ, apenas dois por cento das criancas afetadas
alcancavam a idade de cinco anos, sendo a infec¢do bacteriana a maior causa de
complicagdes nestes pacientes, seguida por febre, seqliestro esplénico e sindrome “méo-
pé™*®. Segundo dados do HEMORIO, antes do advento da TN, a mortalidade global dos
portadores de DF era de 5,06% e a mortalidade de criancas com até doze anos de idade

chegava a 16,5%. A introducdo da TN no estado do RJ para DF reduziu a mortalidade a
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niveis proximos de zero, demonstrando a importdncia da implantacdo deste
procedimento para a reducdo da morbidade e mortalidade de recém-natos,
particularmente em &reas onde a doenca tem elevada prevaléncia®®.

As alteracdes hereditarias da hemoglobina se encontram em trés grupos que se
superpdem: variantes estruturais da hemoglobina; talassemias (que se caracterizam pela
diminuicdo na taxa de sintese de uma ou mais cadeias de globina); e as condi¢bes em
que ha persisténcia da hemoglobina fetal além do periodo neonatal®®. Para efeito de
TN, h& particular interesse nas variantes estruturais da hemoglobina e, mais
especificamente, naquelas que apresentam quadro clinico e representam um problema
de salde publica, como as hemoglobinas S, C e E.

A hemoglobina S foi a primeira variante identificada e esta relacionada a DF —
causa de morbidade e mortalidade consideraveis na Africa e em todas as populacdes
para onde houve migragdes de individuos de descendéncia africana. Neste grupo, séo
incluidos os heterozigotos (também denominados portadores de “Tra¢o Falcémico” —
hemoglobina AS), os homozigotos (portadores de “Doenca Falciforme” — hemoglobina
SS) e os estados heterozigotos compostos (SC e SD) ou p-talassemia (Hb S
talassemia).

A hemoglobina S difere da hemoglobina A (normal) pela substituicdo da valina
pelo acido glutdmico na posicao 6 da cadeia de B-globina. Em solucdes de hemoglobina
concentradas, que sdo parcial ou totalmente desoxigenadas, esta substituicdo de
aminoacidos leva a polimerizacdo e formacgdo de fibras intracelulares que causam a
deformidade celular, levando a hemacia a assumir a forma de uma “foice”. Esta
deformidade das hemécias faz com que as mesmas percam flexibilidade e tenham uma
passagem defeituosa através da micro-circulacdo. Esta é causa das manifestacfes vaso-
oclusivas observadas na DF. Alem disso, estas alteracbes estruturais levam a uma

reducéo na sobrevida das hemécias e uma anemia hemolitica cronica™®.

e Quadro clinico

O quadro clinico da DF geralmente surge no primeiro ou segundo ano de vida. A
crianca geralmente tem dificuldade de succdo, infeccGes recorrentes, crises de dactilites
dolorosas (sindrome “méo-pé”) ou palidez. Pode haver ictericia, baco palpavel, e

achado hematoldgico de afoicamento das hemacias. Com o passar do tempo, a
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esplenomegalia tende a desaparecer em decorréncia da fibrose e atrofia esplénica
secundaria aos infartos repetidos ocorridos no 6rg&o*®.

As crises algicas sdo as manifestagdes mais comuns e importantes da DF — se
caracterizam pela rapida instalacdo, localizadas nos membros, regido lombar, abdome
ou térax. O mecanismo ndo é claro, mas ja se observou, em bidpsias de medula 6ssea
das regides dolorosas, que invariavelmente ha infarto medular. Pode haver febre
moderada, talvez decorrente do infarto 6sse0’®. A sindrome méo-pé ocorre
precocemente na infancia e se caracteriza por um edema doloroso de aparecimento
subito no dorso das méos e dos pés.

O segundo principal problema clinico encontrado na primeira infancia é a grande
propensdo para infecgdes, principalmente por Streptococcus pneumoniae, Salmonella
sp, Escherichia coli, e Haemophilus influenzae. Estas infeccdes podem se manifestar na
forma de gastrenterites, osteomielites (infeccdo em um osso infartado), pneumonia
pneumocdcica e septicemia. O choque séptico é uma causa comum de 6bito no periodo
neonatal e mais tarde na infancia. Um grande fator facilitador para infeccdes € a funcao
esplénica prejudicada concomitante ao bloqueio generalizado do sistema
reticuloendotelial*®*.

Também nos primeiros anos de vida, pode haver crise de sequestro esplénico,
quando o baco aumenta seu volume de forma répida, repleto de hemacias afoicadas —
nestes casos, grande parte do sangue circulante é capturada pelo baco, levando a anemia
profunda e morte®.

A sindrome torécica apresenta eleva morbidade e mortalidade em todas as idades
e se caracteriza por dor pleuritica, febre, tosse e dispnéia progressiva. Este quadro se
deve a obstrucdo generalizada das artérias pulmonares com as hemacias afoicadas
levando ao infarto pulmonar. Pode haver crise abdominal semelhante a uma peritonite,
porém a rigidez abdominal e a queda do estado geral sd0 menos intensas™**.

Outra causa comum de Obito em pacientes de todas as idades € a crise aplastica
aparentemente relacionada com um agente semelhante ao parvovirus humano. As crises
neuroldgicas agudas refletem o infarto cerebral em pacientes mais jovens ou hemorragia
nos mais velhos.

Estudos angiogréaficos revelam oclusbes ou estenoses de grandes artérias
derivadas da carétida. O termo crise hemolitica é freqlientemente utilizado para

descrever exacerbacdes agudas do componente hemolitico da DF. O priapismo pode
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ocorrer como resultado da oclusdo dos vasos que drenam o0 sangue dos corpos

cavernosos penianos pelas células afoicadas'®.

e Triagem neonatal

O prognostico dos pacientes com DF tem melhorado consideravelmente com a
implantacdo de PTN e a introducdo de algumas intervengdes como a orientacdo aos
familiares sobre o que é a doenca, como reconhecer precocemente as eventuais
complicacdes, acompanhamento médico sistematico, antibioticoterapia profilatica e
implementacéo de esquema adicional de imunizagdes®® 1%,

A transfusdo sanguinea ou ex-sanguineo-transfusdo podem ser necessarias para

101
F

tratamento das complicacBes agudas e cronicas da DF™". A hidroxiuréia é uma op¢ao

terapéutica para a reducéo da freqiiéncia das vaso-oclusées®®*".
O que fica absolutamente claro € que muitos pacientes com DF necessitam de
atendimento especializado em centros de referéncia, além de cuidados e vigilancia

constantes por toda a vida™™.

Outra questdo que ndo pode ser esquecida é a situacdo
dos heterozigotos AS, AC, etc. (portadores do conhecido “traco falcémico”), que
surgem na TN com elevada frequéncia, mas que ndo podem ser rotulados como doentes.
O esclarecimento aos pais sobre mitos e verdades desta condi¢do e o aconselhamento
genético sobre a possibilidade destas criangas virem a ter filhos doentes em proles

subseqientes torna-se uma questdo fundamental para os PTN*®.

3.3.4. Fibrose Cistica (FC)

A FC foi descrita pela primeira vez na literatura na década de 30,
caracterizando-se por infeccOes respiratorias baixas recorrentes e insuficiéncia
pancreatica. E uma doenca associada com uma sobrevida curta e qualidade de vida
comprometida, necessitando de cuidados médicos ao longo de toda a vida®®.

O ileo meconial ocorre em 10 a 20% dos recém-natos com fibrose cistica e pode
ser a manifestacdo mais precoce da doenca. A maioria dos individuos afetados necessita
de fisioterapia didria, cursos repetidos de antibioticoterapia para as infecgOes
pulmonares, suplementagdo de enzimas digestivas e dieta hipercaldrica por toda a vida.
No sexo masculino, os individuos afetados quase sempre apresentam azoospermia,

porém a infertilidade também ocorre nas mulheres®.
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Nos Estados Unidos, a sobrevida mediana destes pacientes é de 31,1 anos para 0
sexo masculino e 28,3 anos para o sexo feminino. No Reino Unido, a sobrevida €

estimada em 40 anos*®,

e (Genética e frequiéncia

A FC € um dos distarbios hereditarios recessivos mais comuns nas populagdes
caucasianas. A doenca é causada por uma mutacao no gene regulador transmembrana da
Fibrose Cistica (CFTR) no cromossomo 7. As mutacdes neste gene resultam em uma
disfuncéo epitelial do transporte de ions e liquidos através da membrana apical das
células epiteliais das vias areas, pancreas, intestino, glandulas sudoriparas e vasos
deferentes.

Ha uma grande variag@o na gravidade clinica e outras complicacdes da FC que
podem incluir a cirrose hepatica, diabetes, obstrugéo intestinal recorrente, osteoporose e
artropatias relacionadas a FC'%’.

Foram identificadas mais de 900 mutagBes para este gene relacionadas a FC,
sendo a mais frequente a AF508 — uma delecdo de trés bases do gene. Esta mutacao,
junto com outras dez ndo-AF508, é responsavel por mais da metade da popula¢do com
mutacBes FC'%.

A FC ocorre em aproximadamente 1: 2.500 nascidos vivos, embora a incidéncia

precisa dependa da ancestralidade da populagdo analisada™”’

. A prevaléncia do status de
portador do gene para FC varia muito entre os diferentes grupos étnicos, sendo mais
comum na populacdo do norte da Irlanda (prevaléncia de carreador de 1: 21 e
prevaléncia da doenca é de 1:1.807). Nos Estados Unidos e no Reino Unido, a
prevaléncia de portador do gene é de 1: 25, e na Holanda fica em torno de 1: 30.
Existem suposi¢cOes de que a elevada frequéncia de portadores reflete uma adaptacéo
genética para protecdo contra a febre tifoide, que representou um perigo maior no
passado’®®.

No Brasil, 0 PNTN s0 credenciou trés estados para a realizacdo da TN de FC:
Parand, Santa Catarina e Minas Gerais. Por esta razdo, os dados de incidéncia disponivel
se referem apenas a estes trés estados: Parané — incidéncia de 1: 9.520 recém-natos™®;
Santa Catarina — 1: 8.776'%°; e Minas Gerais — 1: 10.338 recém-natos™*°. Estes dados j&

sugerem que, no Brasil, a incidéncia tende a ser menor do que nos paises europeus e
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talvez exista heterogeneidade entre os diversos estados conforme sua composicdo
étnica.

O aconselnamento genético é uma parte necessaria e vital para o
acompanhamento das familias de criancas com FC, pois permite uma melhor
compreensdo dos resultados e oferece informagdes importantes relacionadas a futuras
decisOes reprodutivas para os pais da crianga em questdo bem como de outros membros

da familia***.

e Triagem neonatal

Os primeiros PTN em nivel populacional que utilizavam a tripsina
imunorrreativa (IRT) comecaram na década de 80, apesar de ainda existirem alguns
programas experimentais em que era dosada a albumina do meconio’”. Com a
esperancga de melhorar o desfecho da doenca nestas criancas, alguns paises da Europa,
Estados Unidos e Australia passaram a incluir a dosagem de IRT nos PTN neonatal ja
existentes'®.

A sensibilidade do teste de IRT (85.7%) e a especificidade (99.8%) tém sido
melhoradas com uma segunda coleta para IRT ou através da analise da mutacdo AF508
nas amostras de sangue em papel-filtro. A confirmacdo diagnostica € feita
posteriormente com o teste do suor'®.

No Brasil, um estudo realizado por Cabello et al.'*?

revelou baixa frequéncia de
mutacdes AF508 em um grupo de pacientes fibrocisticos detectados pela TN no RJ
(26,58% dos casos analisados), 0 que representa um problema para o tipo de estratégia
que utiliza a dupla dosagem de IRT seguida da analise desta mutagdo. Assim, no
estudo-piloto realizado no estado do RJ, em 2007, optou-se pela dupla coleta para IRT
seguida pela confirmacdo diagnostica com teste do Suor. O estudo genético, neste caso,
requer um painel que va além das mutacfes AF508.

A literatura vem apresentando intenso debate sobre a validade de se incluira TN
para FC nos programas de TN porque ha duvidas sobre o real beneficio do diagndstico
precoce na melhora da qualidade de vida e sobrevida destes pacientes. Tem-se
observado que as criangcas com a FC detectada na TN apresentam melhor estado
nutricional, melhor crescimento e menos hospitalizagdes do que as que tém diagnostico

clinico posterior'®.
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A TN tem demonstrado uma reducgéo no risco de complicagdes que expde a vida
a risco ou Obito desde o periodo neonatal até fases mais tardias na infancia. As familias
se beneficiam do diagndstico precoce porque evitam o periodo de 1 a 15 meses entre 0
inicio dos sintomas e o diagndstico, acompanhados de muita ansiedade, frustracdo e
stress emocional. Os custos de diagndstico e possivel tratamento (através de menos
hospitaliza¢des) sdo diminuidos com a TN.

e Desfechos clinicos

Os principais desfechos clinicos da FC envolvem o estado nutricional precéario e
a insuficiéncia respiratéria, que é a causa principal de 6bito nestes pacientes (95%)*"".

A mutacdo no gene CFTR resulta na obstrugdo dos ductos pancredticos em
aproximadamente 85 a 90% dos casos com FC. Estes pacientes apresentam
insuficiéncia pancreatica exocrina e, com isso, a secre¢do de enzimas digestivas é
diminuida de forma grave. Com isso, ocorre diminuicdo da absorcdo de gordura,
proteina e vitaminas lipossoluveis que, se ndo tratadas, resultam em desnutrigdo. A
dificuldade de succédo causada pela desnutricéo é frequente (e € um dos sinais suspeitos)
no momento em que as criangas sdo diagnosticadas clinicamente como casos de FC''.

Como a TN permite o diagndéstico da FC em criangas mais novas, pressupde-se
que estas criangcas possam iniciar mais cedo o tratamento com reposi¢do de enzimas
pancreaticas (PERT), vitaminas lipossoluveis A, D, E e K, e uma dieta hiperlipidica,
resultando em melhor estado nutricional.

A progressdo da doenca pulmonar da FC é o principal fator determinante da
qualidade de vida e sobrevida destes pacientes. Inicialmente, a infeccdo e inflamagéo
das vias aereas produzem pequenas obstrucdes bronquiolares e, a medida em que a
infeccdo se estabelece, a obstrucdo passa a comprometer também os bronquios de maior
calibre. A cronificacdo da obstrucdo respiratéria combinada com infecgcdes e
inflamacgBes leva a bronquiectasia disseminada e, eventualmente, a insuficiéncia
respiratoria e morte'®’.

A insuficiéncia respiratoria é causa de morte em mais de 95% dos casos de FC.
No momento, a mediana internacional de sobrevida é de 21 anos, enquanto nos Estados
Unidos é de 34 anos. Qualquer beneficio clinico do diagndstico precoce via TN deve,

em Ultima analise, impactar na sobrevida destes pacientes e as evidéncias cientificas
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vém demonstrando que a TN traz beneficios a sobrevida destes pacientes ao longo da

vida, mas em particular no periodo neonatal'®’.

3.4. Avaliacao de programas de saude

Neste item, sdo apresentados 0s marcos teorico-conceituais da avaliacdo de
programas que nortearam a construcdo do desenho e a abordagem da avaliacdo. De
forma alguma se pretende ser exaustivo nesta apresentacdo, mas, principalmente trazer
0S conceitos-chaves que serviram como referéncia para o estudo.

Ao considerar que existem diferentes concepcdes do que vem a ser avaliagédo de
programas de salide, procuramos nos ancorar na de Contandriopoulos'*®, que define
que “avaliar consiste em fazer um julgamento de valor a respeito de uma intervencao
ou sobre qualquer um de seus componentes, com 0 objetivo de ajudar na tomada de
decisdes”. Esse julgamento pode ser resultado da aplicacdo de critérios e normas
(avaliacdo normativa) ou ser elaborado a partir de um procedimento cientifico
(pesquisa avaliativa).

A “pesquisa avaliativa” pode ser definida como procedimento cientifico em
que sdo analisadas as relagOes que existem entre os diferentes componentes de uma
intervencao e seus efeitos. Por sua vez, uma intervengdo pode ser compreendida como
um conjunto de meios organizados em um contexto para produzir bens ou servigos
com o objetivo de modificar uma situacdo problematica, que pode ser: uma técnica,
tratamento, pratica, organizagdo, programa ou politica'**.

Esta pesquisa se prople a ser uma pesquisa avaliativa, visto que se pretende
fazer um julgamento baseado em um método cientifico, com sele¢do cuidadosa de
indicadores baseada na literatura, e coleta sistemética de informacGes nas bases de
dados do programa, através de entrevistas com informantes-chaves, observacao direta e
analise documental, com vistas a uma analise de resultados retrospectivos, estrutura e
processo do programa de TN do estado do RJ.

Em uma primeira aproximagdo com o objeto a ser avaliado, Donabedian sugere
a abordagem com enfoque sisttmico nos cuidados médicos, ja mencionada
anteriormente, baseada na triade estrutura-processo-resultados. Nesta, a estrutura diria
respeito aos recursos materiais, humanos e organizacionais, 0 processo a tudo aquilo

que intermedeia a relacdo profissional-usuario, e os resultados estariam relacionados
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tanto ao produto das a¢des quanto a modificacdo no estado de saude de individuos e da
populac&o® 4,

Em qualquer avaliacéo € de suma importancia descrever a intervencdo de forma
a detalhar para se melhor compreender o foco da avaliacdo. Neste sentido, o referencial
do modelo l6gico ajuda a representar a intervencdo de forma a explicitar a cadeia de
eventos desta (teoria do programa) através da conexdo estabelecida entre seus
componentes estruturais™.

No modelo légico (Figura 2) dos PTN, é possivel se identificar os seus
elementos de estrutura, processo e resultados. A estrutura é composta por: material de
consumo, recursos humanos capacitados, rede de UC, meios de transporte (correio
postal, portador), sistema informatizado, laboratdrio, ambulatorio,
medicamentos/alimentos especiais. O processo inclui: coleta dos testes, transporte
destes até os SRTN, recepgdo e andlise dos testes, busca ativa, 22 coleta, confirmagéo
diagndstica, tratamento dos casos afetados. Os resultados sdo decompostos em
resultados de curto, médio e longo prazo. Entre os resultados de curto prazo,
temos: n° de coletas de testes, n° de coletas realizadas entre 0 3° e 0 7° dia de vida,
dosagens de TSH, Phe e Hb (no caso do PTN do estado do RJ), n° de coleta de 22
amostra para amostras invalidas, distribuicdo de resultados normais, n° de resultados
alterados confirmados, n° de casos confirmados em tratamento. Como resultados de
medio prazo, temos: proporcao (%) de cobertura, proporcdo (%) de coletas entre 0 3° e
0 7° dia de vida, proporcdo (%) de testes com TSH, PKU e Hb realizados, proporg¢ao
(%) de casos suspeitos com diagnostico confirmado, proporcdo (%) de diagnosticos
confirmados dentro de 2 semanas. Como resultado de longo prazo, temos: reducdo na
incidéncia de seqlelas neurologicas, melhora no desenvolvimento neuro-motor,
melhora no desempenho escolar, inclusdo social dos casos afetados, insercdo dos
individuos na cadeia produtiva, reducdo no custo com hospitalizagdes, reducdo no

custo de manutencao de individuos incapacitados.
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Figura 2 — Modelo l6gico de um Programa de Triagem Neonatal.

Resultados de

Resultados de

Resultados de

Estrutura Processo L
curto prazo médio prazo longo prazo
. o ~
Material de N Coleta dos N2 de testes de 5 % de cobertura .Re.dtfgaQ na
consumo testes de TN TN coletados incidéncia de
\l/ seqlelas
Recursos J/ neurolégicas
N2 de coletas
humanos Transporte dos o . oo v
capacitados test SRTN entreo32e 78 = | % de coletas entre o Melhora no
estes ao dias de vida 32 e 72 dias de vida )
Rede d desenvolvimento
Un'zajesede J/ \1; neuromotor
i
Recepcio e N2 de dosagens \l/
Coleta de Phe, TSH e Hb
—>| processamento Sl TR Melhora no
dos testes de TN /l\ % de testes para
Meios de Os testes ae PKU, HC e DF desempenho
tranqur‘ce J/ Ne de coleta 22 R escolar
(correio, - amostra para as v
portador) Busca ativa por 18 BinesiEs Insercio dos
) RIeCE invalidas individuos afetados
Sistema —>  “invalidas” ou % de casos e ettt iU
informatizado resultados N2 de de N suspeitos com
Alicrados resultados diagndstico ‘J/
Laboratério de normais confirmado Inclusdo social dos
TN/confirmagdo J, distribuidos casos afetados
Clenesie —>| 22coletadeTN -
Confirmagao Reduca
. o o ¢ao do custo
Ambulatério \l/ diagndstica para A).de casos com hospitalizagdes
multidisciplinar S Confirmagao todos os casos N confirmados em
. . . : tratamento
suspeitos
especializado diagndstica P até 2 semanas Reducso do custo
B, \J/ v de manutengdo de
. N2 de casos individuos
alimentos Tratamento dos ) _ _
especificos casos afetados confirmados em [— incapacitados
R tratamento

45



Na delimitacdo do objeto, é importante se definir que niveis de analise pretendem-
se avaliar. Segundo Vieira-da-Silva™*, é possivel se identificar quatro niveis: acdes —
relacionadas a promocao, prevencdo e cura, geralmente desenvolvida por agentes
individuais; servicos — diversos agentes se articulam para desenvolver atividades,
coordenadas ou ndo, voltadas para um grupo ou etario ou problema de salde;
estabelecimentos — unidade de sadde com diferentes niveis de complexidade, como
centros de saude, hospitais, policlinicas; sistema — é o nivel mais complexo, que envolve
todos os anteriores e sua coordenacdo (municipal, estadual e federal).

Um PTN bem sucedido (ou seja, que alcance as metas estabelecidas para melhorias
da saude) requer a implementacdo de um sistema de triagem, envolvendo atividades
bastante diversificadas (politica, financiamento, testagem, busca ativa dos casos positivos
ou incompletos, confirmacdo diagndstica, tratamento e avaliacdo), além de pessoas e
organizacOes de diversas naturezas (administradores, enfermagem, técnicos de laboratorio,
médicos, nutricionistas, recém-natos e familiares).

Os aspectos desse sistema nunca estdo sob o controle de uma Unica pessoa ou
organizacdo, assim o desenvolvimento de um sistema que ofereca desfechos de qualidade
representa um desafio em particular®’.

Neste contexto, a avaliagdo deve considerar o0 programa COMO UM pProcesso
dindmico e complexo, contemplando ndo apenas as dimensdes contidas dentro do mesmo,
mas também suas interacbes com instancias externas a ele, envolvendo uma grande

variedade de atores e atividades, e em momentos diferentes®.

3.4.1. Avaliacao de desempenho de programas

O termo desempenho é multidimensional e polissémico. De uma forma geral,
desempenho é definido como grau de alcance dos objetivos dos sistemas de satde’.

A avaliacdo de politicas, programas ou projetos pode dar-se em todos 0s niveis do
sistema de saude. Elas podem incluir tanto a analise sobre a natureza do Estado e do poder
politico envolvidos na sua formulacdo, quanto o estudo de programas relacionados com a
sua operacionalizagdo. Os programas correspondem a um grau de organizagdo das
praticas onde ha definicdo de objetivos, atividades e recursos para a resolucdo de

problemas definidos de satde™**.
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A avaliacdo de desempenho integrada proposta por Contandriopoulos**® visa
medir o desempenho de uma intervencdo que é realizada em varias instituicdes com
diversas missdes, por diferentes atores, com recursos diferenciados. Este modelo pretende
analisar quatro fungdes genéricas necessarias a viabilidade do seu desempenho: o alcance
de metas, adaptacdo, geracdo de produtos de qualidade, manutengéo ou criagdo de
novos valores.

O alcance de metas se relaciona a capacidade de uma organizacéo de alcancar 0s
seus objetivos'*®,

A dimensdo de adaptacdo se refere a capacidade da organizacdo adquirir e
controlar os recursos de que precisa. Estes recursos podem ser de natureza financeira,
humana, inovadores, capacidade de se transformar, transformar-se as necessidades do
pUblico, atrair novos clientes e mobilizar a comunidade™*®.

Por produtividade entendem-se os processos envolvidos na oferta de servicos
individuais e intervengdes coletivas. Tem relacdo com o volume do cuidado, servicos e
atividades, intensidade, qualidade e otimizagdo na producdo dos processos
(produtividade). A producdo também se refere a coordenacdo e continuidade dos
servigos, cooperagdo entre estruturas clinicas e administrativas, e os niveis hierarquicos
dos niveis de cuidado e servicos Também inclui programas nas areas de promocéo,
prevencdo, monitoramento, deteccdo, imunizacdo, ambientes de vida mais saudaveis,
etc'®.

A manutencdo ou criacdo de valores e padrdes dentro de uma organizagao
facilita ou reprime as trés fungdes anteriores. Elas servem para guiar e justificar escolhas e
apoiar o desenvolvimento de projetos pertinentes & oferta de servicos®. Sdo trés os
principais valores que guiam os sistemas de servicos de saude: equidade, liberdade e
efetividade. A efetividade torna-se um valor quando se aplica ao melhor uso possivel dos
recursos publicos para maximizar o beneficio coletivo®,

Esse tipo de avaliagdo geralmente é formativo, na medida em que permite aos
profissionais ajustarem as suas atividades alinhadas com as melhores praticas conhecidas.
Também € somativa porque, ao incluir outras instituicdes, ela permite que estas se
comparem entre si, facam escolhas e mudancas para melhorar seus processos’®. Na
medida em que estas avaliagdes permitem medir o quanto estas intervencdes melhoram e

mantém a saude publica, estas avaliagdes sdo por natureza somativas.
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A avaliacdo de desempenho pode levar & compreensdo de como o sistema de
producdo funciona e como ele pode melhorar. Esse € um tipo de pesquisa avaliativa que
deve se apoiar em um conhecimento subjacente. A selecdo de indicadores deve ser
cuidadosa, exaustiva e baseada na literatura. A coleta de dados deve ser feita de forma
sistematica. Os relatorios devem ser detalhados, com achados tedricos e empiricos.

As dimensbes que serdo analisadas nesta avaliacdo serdo cobertura,
acessibilidade, efetividade e, em certo grau, eficiéncia.

A acessibilidade e definida como a relacdo funcional entre o conjunto de
obstaculos para procurar e obter os cuidados (“resisténcia”) e a capacidade da populacdo

para supera-los (“poder de utilizacdo”) (Frenk apud Travassos & Martins™*®

). O acesso é
um termo que incorpora nogoes de utilizacao efetiva dos servigos.

Outra dimens&o a ser avaliada pela pesquisa diz respeito aos efeitos do PTN sobre
0 estado de saude dos individuos, grupos ou populacdes. Neste contexto, vemos a
distingdo entre eficacia como efeito de uma intervencdo em condigdes experimentais
(controladas) e efetividade como o efeito da mesma em sistemas operacionais (da vida
real). A eficiéncia se refere a medida da produtividade do sistema em relacdo aos
custos™,

A efetividade, no caso do PTN, tem a ver com as medidas de tempo com que as
etapas sdo realizadas, as taxas de reconvocagOes por amostras invalidas, as proporcgdes de
comparecimentos as reconvocacfes por amostras invalidas ou resultados alterados, idade
no diagnostico e inicio do tratamento nos casos afetados, e total de casos detectados para
cada doenca.

A avaliacdo de cobertura mede a proporcao da populacdo que se beneficia do
programa. Quando se mede 0s recursos materiais e humanos disponiveis para a realizacéo
de determinada acdo, se avalia a cobertura potencial. Por outro lado, ao se medir a
proporcdo da populacdo que efetivamente se beneficiou daquela intervencdo, trata-se da
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cobertura real (Soberon apud Vieira-da-Silva™"). Essa definicdo se superpde ao termo

“cobertura efetiva” proposto pela Organizacdo Mundial da Saude (apud Travassos &

Martins®®

) que se refere a proporcdo da populacdo que necessita de um determinado
procedimento de saude e que recebeu 0 mesmo de forma efetiva.

No caso do PTN, a cobertura é calculada tendo como numerador o total de recém-
natos submetidos ao teste e, como denominador, o total de nascidos vivos, em uma

determinada area geogréfica.
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3.4.2. Avaliacdo em programas de triagem neonatal

Historicamente, os laboratdrios tém sido o principal alvo de atividades de controle
de qualidade através de mecanismos como a acreditacdo laboratorial. Isso é possivel
porque, como os produtos da atividade laboratorial que servem de base para TN em fase
pré-clinica sdo de natureza quantitativa, estes se prestam melhor a analises estatisticas e
porque o foco de suas atividades é restrito®’.

De uma forma geral, ha consenso de que padrées laboratoriais como o 1SO15189 e
0 CLIA-88 podem ser aplicados a TN. Entretanto, padrdes deste tipo sdo de natureza
descritiva, e ndo prescritiva (eles especificam, por exemplo, que o laboratério deve saber
os tempos de coleta e transporte de suas amostras, porém nao “quanto tempo deveriam
levar” para colhé-las ou quanto tempo deveriam levar para o transporte das amostras)?’.

Os instrumentos para avaliacdo mais basica da qualidade do laboratério tém sido os
que garantem a qualidade dos resultados dos testes. Além dos controles oferecidos pelos
fabricantes de kits de dosagem, os laboratdrios realizam controles de qualidade interno e
também tém lancado mdo de programas de controle de qualidade externo, como o
oferecido pelo Centers for Disease Control and Prevention (CDC), que oferece testes de
proficiéncia (identificacdo e quantificacdo de metabdlitos) e controle de qualidade
(material para controle externo).

Seguindo os mesmos principios, a Fundacién Bioquimica Argentina, criou o de
Evaluacion Externa de Calidad (PEEC), utilizado por diversos SRTN brasileiros.
Recentemente, surgiram opcbes comerciais com 0 mesmo objetivo, como é o caso do
Controlab®, também utilizado em laboratorios de TN brasileiros.

Este tipo de programa avalia a capacidade do laboratorio de realizar o teste de
triagem com acuracia e precisdo, e a interpretar o resultado em um contexto de TN.
Diferente de outros programas de testagem genética, eles ndo acompanham a informacéo
do resultado®’.

Em comum com outros tipos de laboratorio, a maioria dos problemas dos
laboratérios de TN ndo se deve a testes imprecisos ou sem acuracia, mas a problemas
inerentes aos processos laboratoriais. Muitos destes problemas sdo de natureza “humana” e
podem ser reduzidos com o aumento da automacao. Além disso, os laboratorios podem

utilizar estratégias adicionais como o uso de amostras de controle de qualidade “cegas”
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para checar a integridades dos processos desde o cadastro da amostra até a liberacdo do
resultado?’. Entretanto, esse tipo de avaliagdo se restringe apenas a esta etapa internas ao
laboratorio do sistema de TN.

Em varios paises do mundo, foram criadas diretrizes para orientar as atividades de
TN com objetivos e metas bastante semelhantes, o que permite definir alguns indicadores
de qualidade para as etapas que compdem o processo de TN. Alguns exemplos séo: o US
Council of Regional Network for Genetic Services’®, US Preventive Service Task Force™,
Newborn blood spot screening in the United Kingdom - Policies and standards®?, a do
Human Genetics Society of Australasia’ e do Health Council of the Netherlands™.

Desde a sua criacdo, na década de 60, os PTN se disseminaram pelos Estados
Unidos como unidades estaduais, de forma independente, sem uma politica nacional. O
resultado foi uma variedade de diferentes infra-estruturas administrativas e de exigéncias
sobre os servigos de triagem, de confirmacdo diagndstica, de busca ativa, nas condutas
médicas e atividades correlatas®.

Algumas iniciativas financiadas pelo governo federal promoveram monitoramentos
e avaliacdes de alguns aspectos dos PTN no nivel federal. Em geral, eles envolviam o
sistema de TN como um todo com foco apenas nos resultados® ou apenas o laboratério de
triagem como um componente independente do sistema.

Na década de oitenta, a preocupacdo com a avaliacdo dos PTN, nos Estados
Unidos, evoluiu de um foco exclusivamente laboratorial para um contexto bastante mais
abrangente, incluindo os demais aspectos que fazem parte destes sistemas, envolvendo
uma gama muito maior de profissionais de outras atividades externas ao laboratério®.

Atualmente, os sistemas de TN sdo reconhecidos como entidades complexas que
incluem seis componentes primarios: capacitacdo, triagem, busca ativa/rastreamento,
diagndstico, conduta/tratamento, e avaliagdo®, que, tanto individualmente, como
coletivamente, necessitam de avaliagdo e controle de qualidade — dai a necessidade de
sistemas nacionais de avaliacdo®.

Em 1987, o Health Resources and Services Administration (HRSA) criou um grupo
de especialistas para oferecer consultoria aos PTN’. Na mesma época, foi criado o
Council of Regional Networks for Genetic Services (CORN) para servir como um meio de
intercAmbio de informacdes e tentativa de padronizacdo de atividades relacionadas a

genética e, em particular, & TN** "®, e uma base de dados nacional especifica (National
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Newborn Screening Information System - NNSIS), que permitiu a compilacdo de dados
nacionais daquele pais®®.

A necessidade de uma avaliagdo mais ampla, englobando toda estrutura e processo
da TN, levou a elaboracdo do instrumento para avaliagdo dos PTN denominado

80120 Esta ferramenta foi

Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS)
construida por grupos de trabalhos que incluiam representantes de defesa dos direitos dos
usuarios da TN, maternidades, organizacdes comunitarias, PTN e agéncias federais do
governo norteamericano (como o Health Resources and Services Administration Maternal
and Child Health Bureau — Genetic Services Branch) e institui¢des universitarias (como o
National Newborn Screening and Genetics Resource Center - Departament of Pediatrics -
University of Texas Health Science Center at San Antonio).

O PEAS foi concebido em quatro modulos de perguntas objetivas, que podem ser
utilizadas como uma ferramenta de auto-avaliagdo para anélise do funcionamento das
diversas etapas que fazem parte do sistema de triagem neonatal:

Consideracdes Gerais — neste mddulo € realizada uma anélise de questdes mais gerais dos

programas, como: plano educativo; sistema de informagBes computadorizado;
monitoramento cobertura efetiva das coletas; administracdo e financiamento do programa;
e plano de contingéncia para as estruturas administrativa, laboratorial e de busca ativa.

Consideracdes Pré-analiticas — sdo avaliadas as condi¢fes em que as amostras de sangue

sdo obtidas e como elas chegam ao laboratério onde serdo analisadas. Sdo checados os
seguintes itens: recursos humanos; capacitacdo pré-natal; processo de triagem (coleta,
transporte, recepcdo e rastreamento das amostras de sangue); e seguranca do laboratorio.

Consideracdes Analiticas — sdo avaliadas as condi¢cfes laboratoriais propriamente ditas:
analise das amostras; instrumentacdo do laboratorio; suprimento de material de consumo
especifico.

Consideracdes Pos-analiticas — nesta etapa, sdo analisadas as atividades realizadas ap6s a

obtengdo dos resultados dos testes: condigdes de liberagcdo dos resultados da triagem
inicial; busca ativa; confirmacdo diagnoéstica; atendimento medico, orientacdo aos pais,
aconselhamento nutricional, genético, etc.; avaliacdo do programa no curto prazo; e

avaliacdo do programa no longo prazo (incluindo as condutas médicas).

Na literatura, ndo foi encontrado nenhum outro instrumento tdo abrangente e

detalhado para avaliacéo das diversas as etapas do sistema de TN como o PEAS.
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Os PTN sdo uma realidade bem consolidada em diversos paises do mundo e,
particularmente no Brasil, apds a implantagdo do PNTN. A sua natureza complexa, com
varios niveis de instituicdes, atividades e de recursos humanos, exige grandes
investimentos de ordem financeira, politica, educacional e logistica. No entanto, a
literatura tem demonstrado que as avaliagdes dos PTN tendem a concentrar seu foco em
um determinado aspecto como as questdes laboratoriais, os resultados?'* ou as
avaliacBes de relacéo custo-beneficio para inclusdo de novas doencas®” "*?°. H4 caréncia
de avaliagcBes mais abrangentes dos PTN incluindo todas as etapas do programa com toda a
sua complexidade.

Nesta pesquisa, buscou-se fazer uma avaliacdo de desempenho abrangente de forma
a integrar os diferentes componentes do PTN. Para tal, se partiu de um diagnostico
situacional de resultados retrospectivos como linha de base para uma avaliacdo de estrutura
e processo, que possibilitassem um julgamento e andlise explicativa dos resultados

encontrados.
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Objetivos

4.1. Objetivo Geral

Avaliar o desempenho do PTN no estado do Rio de Janeiro.

4.2. Objetivos Especificos

4.2.1. Analisar a cobertura efetiva e o0 grau de oportunidade das coletas dos testes
nos PTN em diversos paises do mundo e comparar com 0s programas brasileiros.

4.2.2. Analisar retrospectivamente os resultados operacionais, de cobertura
efetiva e freqiiéncia das doencas obtidos pelo PTN a partir de fontes de dados
secundarias da rotina do programa de triagem Neonatal do estado do Rio de Janeiro.

4.2.3. Avaliar o desempenho das unidades de coleta do programa do estado do
Rio de Janeiro e os fatores que afetam o0 acesso ao teste e a cobertura efetiva do
programa.

4.2.4. Avaliar o desempenho dos modelos de programas de triagem neonatal do
programa no estado do Rio de Janeiro com énfase nos aspectos administrativos,
laboratoriais, de busca ativa e coordenacdo de todas as atividades relacionadas ao

programa.
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5. Material e Métodos

Essa pesquisa busca aprofundar o conhecimento sobre as questfes operacionais do
programa, identificando seus pontos fortes e diagnosticando suas fragilidades de forma a
sugerir mudancas que possam contribuir para a melhoria em seu desempenho.

A pesquisa foi realizada em trés etapas, cujos resultados serdo apresentados em

quatro artigos.

5.1. Revisao bibliografica sobre cobertura e grau de oportunidade das coletas dos

testes de triagem

Foi realizada uma reviséo bibliografica sobre cobertura e grau de oportunidade das
coletas dos testes de triagem neonatal em diversos PTN, no mundo e no Brasil, no periodo
entre 1998 e 2008.

As fontes de informacgfes incluiram ferramentas de busca na Internet, como
Biblioteca Cochrane, Pubmed, Medcarib, Wholis, Lilacs e Scielo, complementadas por
outras fontes, como livros, anais de congresso e outras publicacdes especializadas,
coletados no periodo entre 1998 e 2008, atendendo a critérios previamente estabelecidos
para sua inclusdo. Os descritores utilizados foram os termos triagem neonatal e cobertura
em diversos idiomas. Embora a revisdo ndo tenha sido exaustiva como em uma reviséo
sistematica, a selecdo das publicacbes buscou ser extensa e abrangente de modo a
representar a producao mais expressiva neste tema.

Os resultados deste levantamento séo apresentados no artigo 1 intitulado “Triagem

Neonatal — o desafio da cobertura universal e efetiva” .

5.2. Andlise retrospectiva do desempenho do programa de triagem neonatal do
estado do Rio de Janeiro entre 2005 e 2007

Nesta etapa foi realizado um diagnoéstico situacional com resultados retrospectivos

do PTN do estado do Rio de Janeiro que serviram como linha de base para a avaliagéo

realizada em seguida.
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Foi feito um levantamento a partir das fontes de dados secundarias da rotina dos
dois modelos de PTN e do SINASC (DATASUS), que eram as Unicas fontes de dados
disponiveis e satisfatorias para esta finalidade.

Para a anélise, foram utilizados os indicadores propostos por Webster*?’ e

Santos'?®

. A opcéo por estes indicadores se baseou no fato dos mesmos serem bastante
abrangentes e servirem como parametros de medida de qualidade ndo apenas para 0s PTN,
mas tambem para outros programas de rastreamento em saude publica. Além disso, 0s
indicadores propostos por Santos'?® fazem parte de um elenco minimo de indicadores
proposto para avaliagdo dos PTN que participam do PNTN extraidos dos relatorios
mensais utilizados para monitoramento daqueles programas. A mescla deste conjunto de
indicadores foi aplicada sobre os resultados de cobertura, operacionais e de freqiiéncia das
doencas obtidos no periodo de 2005 a 2007.

O produto dessa analise é apresentado no artigo 2 que recebeu o titulo “Analise do
desempenho do PTN para fenilcetondria, hipotireoidismo congénito e hemoglobinopatias

no estado do Rio de Janeiro de 2005 a 2007”.

5.3. Avaliacéo do desempenho do programa de triagem neonatal do estado do Rio

de Janeiro

O desenho metodologico utilizado na pesquisa foi o estudo de caso com
multiplos niveis de analise imbricados®®, em que o objeto de estudo foi o PTN do
estado do RJ e as unidades de anélise foram os dois modelos de PTN e uma amostra de
conveniéncia de UC selecionadas dentre as 422 existentes no estado do RJ em que se
buscou analisar as inter-relacGes entre estes diversos niveis e 0 contexto.

Esta fase da pesquisa foi realizada em duas etapas: construcdo do instrumento para
avaliacdo do PTN e aplicagdo do mesmo nos dois modelos de PTN e na amostra de UC do
estado do RJ selecionadas conforme os critérios descritos a seguir.

No processo de construcdo do instrumento, a opgdo pela utilizagdo do instrumento
avaliacdo para PTN Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS)** levou em
consideracdo a forma como este estava organizado, respeitando o fluxo regular de
atividades dos PTN e a sequéncia que pretendiamos seguir na avaliagdo; havia um bom

nivel de detalhamento sobre cada uma das etapas do PTN; ndo havia outros instrumentos
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disponiveis para este tipo de aplicacdo. Além disso, este instrumento ja havia sido aplicado
nos Estados Unidos, Filipinas e Ira.

O PEAS foi concebido como um checklist para ser auto-aplicado pelos PTN norte-
americanos. Ele foi organizado em quatro médulos: Consideracdes Gerais, Pré-Analitico,
Analitico e P6s-Analitico. O primeiro mddulo se destinava a avaliacdo de questdes ligadas
aos aspectos da coordenacdo geral do programa, o segundo abordava questdes relativas a
coleta e transporte das amostras ao laboratorio, o terceiro se referia as questdes especificas
do laboratorio, e a quarta se referia a busca ativa, tratamento e acompanhamento dos casos
detectados no longo prazo.

Foi construido um novo instrumento, com quatro mddulos, em que os mddulos
receberam a designacdo: “Administracdo”; “Coleta, Transporte de amostras e Busca
Ativa”; “Servico de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN)”; e “Busca Ativa”.

Cada modulo foi organizado em blocos de perguntas. Algumas perguntas do PEAS
foram traduzidas e adaptadas para se adequar a realidade dos PTN brasileiros, outras foram
excluidas por ndo serem pertinentes a realidade vigente. Como exemplo, no mdédulo
“Administracdo” (denominado “Consideraces Gerais” no PEAS), foi retirado o bloco de
perguntas relativo ao plano de contingéncias. No mddulo “Coleta, Transporte de amostras
e Busca Ativa” (antes modulo “Pré-Analitico), o bloco relativo a questdes de legislagdo de
seguranca foi excluido porque estas nao se enquadravam na legislacéo local.

Algumas questbes que antes faziam parte do mdédulo “Pds-analitico” foram
incorporadas ao modulo “SRTN” por serem consideradas como parte dessa estrutura nos
PTN brasileiros, entre elas: a documentacdo dos ensaios de laboratorio, liberacdo de
resultados e armazenamento de resultados, relatorios e amostras residuais. No modulo
“Busca ativa”, as questdes sobre acompanhamento no longo prazo e conduta clinica dos
casos afetados foram excluidas porque ndo fariam parte do escopo desta avaliagéo.

Apo0s a adaptagdo das questdes do PEAS, foram acrescentadas questdes do Roteiro
de Cadastramento de Servicos de Referéncia para 0 PNTN*® por este incluir as exigéncias
minimas estabelecidas pelo Ministério da Saude para que os Servicos de Referéncias e UC
fossem credenciados como parte integrante daquele programa. As perguntas foram
incorporadas aos blocos de perguntas pré-existentes nos quatro médulos. Foram excluidas
perguntas superpostas.
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Também foram incluidas perguntas do Manual de Normas Técnicas e Operacionais
do PNTN*#242% o de diversas diretrizes nacionais e internacionais relativas ao
tema61'62'74'75'77'78'79'80'82'85'86'87'88.

O instrumento foi elaborado de forma a permitir quatro técnicas de coleta de dados:
um questionario semi-estruturado era aplicado a informantes-chaves, um roteiro para
observacdo direta, um roteiro para analise documental e um roteiro para coleta de registros
de ocorréncias. A aplicacdo do questiondrio semi-estruturado foi realizada por
profissionais de saude de nivel superior previamente treinados e os informantes-chaves
foram selecionados para cada modulo pelo gestor da Unidade de Salude objeto da avaliagdo
conforme sua aptiddo para fornecer a melhor qualidade de informacédo possivel.

Na Figura 3, & apresentado um esquema onde a estrutura do instrumento é
representada de forma esquematica, assim como exemplos de informantes-chaves que

participaram da pesquisa e as técnicas de coleta de dados utilizadas.

Figura 3 — Estrutura do instrumento para avaliacdo de desempenho do Programa de

Triagem.
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Os modulos designados “Administracdo”, “SRTN” e “Busca Ativa” foram
aplicados aos dois modelos de PTN. Para efeito dessa pesquisa, 0s SRTN passaram a
receber a designacdo modelo A e modelo B e 0 Servigo de Hematologia a denominacao
SH. Essa designacdo se justifica porque esta pesquisa procurou discutir estratégias,
organizagdo e métodos utilizados, sem identificar as instituicGes. O SH optou por nédo
participar da pesquisa. O modulo “Coleta, transporte e busca ativa” foi aplicado a uma
amostra de conveniéncia de UC.

No Anexo |, estdo apresentados todos os modulos do questionario e roteiros
utilizados no trabalho de campo.

As perguntas dos questionarios e roteiros de observacdo receberam codigos
numéricos para as respostas que serviriam para pontuacdo na avaliacdo do desempenho de
estrutura e processo dos modelos de PTN e das UC. Algumas perguntas em que a resposta
positiva representava um aspecto negativo do PTN tiveram a pontuacdo invertida no
momento da analise. O mesmo se deu em questdes em que havia uma seqiiéncia crescente
de opcdes, e que tiveram a pontuacdo invertida na analise. Em algumas questdes em que
eram contabilizados numeros de dias, para efeito da analise, foram criados intervalos de
tempo com a respectiva pontuacao.

Todos os formularios foram submetidos a um estudo piloto. No caso dos modulos
“Administracdo”, “SRTN” e “Busca Ativa”, este foi realizado em um Servico de
Referéncia em Triagem Neonatal onde as perguntas foram aplicadas a profissionais que
ndo seriam informantes-chaves durante o trabalho de campo. Da mesma forma, o estudo
piloto do médulo “Coleta, Transporte de amostras e Busca Ativa” foi realizado em uma
UC que néo foi selecionada como objeto de avaliagdo durante o trabalho de campo.

Uma amostra de conveniéncia foi selecionada dentre as 422 UC distribuidas nos 92
Municipios do estado do Rio de Janeiro. Os critérios de selecdo foram geogréfico, tipo de
UC e total de testes realizados em 2007. Foi utilizada a divisao politico-administrativa do
estado do Rio de Janeiro em oito regides administrativas (RA) (Figura 3) e as cinco
principais areas programaticas (AP) em salde do municipio do Rio de Janeiro (Figura 4),
totalizando treze areas. Essa divisdo, no estado do Rio de Janeiro, ndo representa uma
descentralizacdo das acdes em salude e, nessa pesquisa, teve conotagdo meramente

geografica. O municipio do Rio de Janeiro recebeu um tratamento diferenciado na amostra
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pela sua maior extensdo geografica, maior densidade demogréfica, maior nimero de
unidades de saude e pelas peculiaridades em sua organizacdo de servicos.

Na selecdo feita, foram definidos seis tipos de UC conforme sua natureza
administrativa: Hospital Geral (HG), Maternidades (MT), Programa Saude da Familia
(PSF), Postos de Saude Estaduais (PSE), Postos de Saude do Municipio do Rio de Janeiro
(PSM), e um tipo denominado UC B que representava as UCs vinculadas ao modelo B e
que tenderiam a ser excluidas pelo critério quantitativo por atenderem a uma demanda
menor de testes em comparacdo com aquelas vinculadas ao modelo A. Neste Gltimo
critério, foram priorizadas as UCs com maior nimero de testes colhidos no ano de 2007. A
amostra chegou a um n de 66 UCs.

As visitas aos modelos e as UC foram realizadas apds assinatura de Termos de
Anuéncia pelos respectivos gestores e agendamento. Todos os informantes-chaves
participaram da pesquisa apds leitura e assinatura de Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido atendendo a Resolugdo n° 196/96 do Conselho Nacional de Saude.

Figura 4 — Divisao administrativa do estado do Rio de Janeiro.
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Figura 5 — Divisdo administrativa do municipio do Rio de Janeiro.
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O produto desta etapa da avaliacdo é apresentado nos artigos 3 e 4. A avaliacdo do
desempenho das UC, por apresentar um namero de unidades de analise maior, se prestou
a uma analise de natureza quantitativa. Por outro lado, a avaliacdo dos modelos incluia
apenas duas unidades de analise, gerando uma abordagem qualitativa. Desta forma, foi
possivel apresenté-las em dois artigos distintos, porém complementares.

A pesquisa foi aprovada nos Comités de Etica em Pesquisa da Escola Nacional de
Salde Publica - FIOCRUZ (Protocolo CEP-ENSP N° 113/08), do Instituto Estadual de
Diabetes e Endocrinologia (Parecer CEP-IEDE N° 48/08), da Secretaria Municipal de
Saude do Rio de Janeiro (Protocolo N° 265/08); Instituto Fernandes Figueira — FIOCRUZ
(Cadastro FR268284); Hospital Geral de Nova lIguacu (Protocolo N° 005/2009). Esta
também teve sua aprovacdo formalizada pela Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais do Rio de Janeiro (APAE-Ri0) atraves de Termo de Anuéncia assinado por
sua Presidente em 16/07/2008 e, foi aprovada pelo Comité de Etica do Instituto de
Hematologia Arthur Siqueira Cavalcanti (HEMORIO), embora a Direcdo daquela
instituicdo optasse pela ndo participacdo na pesquisa.
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A utilizacdo do Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS) nesta
pesquisa recebeu autorizagdo formal da University of Texas Health Science Center at San
Antonio. A pesquisa foi realizada com apoio da FAPERJ (Processo APQl N° E-
26/111.443/2008) e do CNPq (Processo n° 308651/2006-5).
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Triagem neonatal - o desafio de uma cobertura universal e efetiva

Neonatal screening - the challenge of an universal

and effective coverage
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Abstract Newbern screening programs (N5F)
aim to detect carriers of several congenital disases
among asympiomatic infants in order fo warrans
effective intervention Specimen collection is the
first step of a process that showld be done in an
wniversal and timely manner. A review of cover-
age and time of collectfon was done in NSF of sev-
eral countries. The search was made in various
sourees, from [ 398 ¢o 2008, with “nronatalscreen-
ing” and “coverage” as key words. The fack of 2
typical study design did not allow to the rigor re-
quired for a sysiematic review. Data were grouped
in macro-regions. Canada had coverage of 71% in
2006 while the Furopean coverage was of 69% in
2004, withdataof 38 countries. fn Ada and Parif-
i region, there were data of 18 cowntries. In Mid-
dle East and North Africa, there were data of 4
countries. In Latin America, the coverage was 43%
in 2005, with data of 14 countries. In Bragil, cov-
erage was §0%. Twelve reports had information
about tmeliness. The conclusion is that epidemi-
ological transition has contributed to NSP soc-
cess. Developed regions had more universal and
timelier collection. In Brazl, government initia-
tive increased access to the NSF, but bie collec-
tioms fead to the need of educational actions and
participation of professional organizations in de-
veloping specific guidelines definition.

Key words Neonafal screening, Coverage, (p-
portunity, Public Health Program

Resumo Progrmmas de triagem neanatal (PTN)
visam detectar portadores de virias doengas con-
génitas em recém-natos awinfomadticos para wma
intervengdo efetiva. A coleta do teste € a primeira
eiapa do proceso, devendo ser imiversal e precove.
Foi feita revisio sobre cobertura ¢ momento de
coketa em FTN de diversos pagses. A busca foi rea-
lizada em fontes diversas, de 1998 ¢ 2008, com des-
critores “friagem neonatal” e “cobertura’ A falta
de desenhio de edudo tipico impedio o rigor neces-
sdrio a wma revisio sistematica. O dados foram
agrupados em macrorregides. (1 Canadi teve co-
bertura de 71% em 2006. A Furopa teve cobertura
de 69% em 2004, com dados de 38 paises. Na Asia
¢ Farifico, houve dados de dezenove paises. No
Ovdente Médioe Norte da Africa, houve dados de
quatro paises. Na America Latina, a cobertura foi
de 49% em 2003, com dados de catorze pases. No
Brasil a cobertura foi de 80% em 2005, Sobre o
momento da coleta, howuve doze relatos. A trand-
rdo epidemioligica contribuin para o éxito dos
PIN. Regites mais desenvolvidas o8 m coberturas e
momenio de coleta mais adequados. No Brasl, 2
iniciativa do governo ampliou o acesso ao feste,
mas coletas tardias indicam a necessidade de agdes
educativas e de organizapies profisionais na defi-
nigio de diretrizes especificas.,

Palavras—chave Trizgem neonatal, Cobertura,
O portunidade, Programas de Saide Pblica
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Introducéo

Em salde publica, triar significa identificar, em
uma populagao assintomatica, os individuos que
estdo sob risco de desenvolver determinada do-
enca e que se beneficiariam de investigacéo adici-
onal, a¢do preventiva ou terapéutica imediatas®.
O procedimento de triagem deve ser capaz de
alterar a histdria natural da doenca em uma par-
cela significativa da populagdo elegivel*?.

A triagem neonatal (TN) se baseia na realiza-
cdo de testes laboratoriais nos primeiros dias de
vida do recém-nato; esses testes, se feitos no mo-
mento e da forma adequados, permitem que o
inicio do tratamento ocorra dentro de uma jane-
la de tempo em que é possivel evitar sequelas no
desenvolvimento da crianca®.

As doengas alvo dos programas de triagem
neonatal (PTN) ganharam relevancia com as
mudancas seculares no perfil de morbimortali-
dade relacionadas ao desenvolvimento socioeco-
némico e que caracterizam a chamada “transi-
cdo demografica e epidemioldgica™. A medida
que uma sociedade evolui de um perfil compos-
to por familias numerosas, com altas taxas de
morbidade e mortalidade infantis por causas
agudas (desnutri¢do, doencas infecciosas, etc.),
para um padrdo de natalidade reduzida, dimi-
nuicdo da mortalidade infantil, aumento na es-
peranca de vida, com um aumento relativo da
morbimortalidade por doengas cronicas, a TN
passa a assumir importéncia crescente®.

Em outras palavras, quando doencas imu-
nopreveniveis passam a ser equacionadas por
medidas preventivas como 0s programas de va-
cinacdo, os sistemas de saide passam a concen-
trar sua atencdo em doengas menos comuns e
mais complexas, porém com efeitos deletérios
prolongados sobre o desenvolvimento infantil.
O sucesso na prevengdo primaria de diversas
doencas, traduzida pela reducdo na prevaléncia
destas atraves de medidas profilaticas (como é o
caso de doencas infecciosas), permitiu deslocar
esforcos para problemas de salde passiveis de
prevencdo secundaria, ou seja, em que ndo ha
como reduzir a prevaléncia de determinadas do-
encas, mas o seu diagndstico e tratamento pre-
coces permitem a reducéo na incidéncia das se-
quelas decorrentes da falta ou atraso nos respec-
tivos tratamentos®.

Segundo dados da Organizagdo Mundial de
Saude, estima-se que, em 2005, tenham nascido
136.476.000 criancas no mundo’, das quais 2%
somente no Brasil®. Para Horovitz et al.%, se, no
Brasil, na década de oitenta, as doengas congéni-

tas ocupavam o quinto lugar como causa de mor-
talidade em criangas menores de um ano, em 2000,
estas passaram a assumir o segundo lugar, refle-
tindo a melhora da qualidade dos cuidados peri-
natais e aproximando o Brasil do perfil de mor-
talidade neonatal dos paises mais desenvolvidos.

O marco introdutdrio dos PTN, na década de
sessenta, foi 0 desenvolvimento da metodologia
para dosagem de fenilalanina em amostras de
sangue seco colhidas em cartfes de papel filtro,
permitindo o diagndstico da fenilcetondria
(PKU)“.

Esta doenga metabdlica, apesar da baixa pre-
valéncia (média mundial em torno de 1:15.000
nascidos vivos), apresenta graves efeitos sobre o
desenvolvimento do sistema nervoso quando ndo
tratada adequadamente e no momento oportu-
no. O acumulo de fenilalanina tem efeitos toxi-
cos sobre o sistema nervoso em formagéo, le-
vando ao retardo mental, que pode ser evitado
com uma dieta precoce especifica com baixos teo-
res deste aminoacido®.

A utilizacdo de cartBes de papel filtro como
veiculo para coleta de amostras de sangue per-
mitiu a ampliacdo do acesso ao teste a grandes
populagdes, facilitando o transporte do material
coletado em localidades remotas via correio pos-
tal até um laboratdrio central.

Na década de setenta, Dussault (Canada) de-
senvolveu metodologia para dosagem de tiroxi-
na (T4) e tireotrofina (TSH) no mesmo tipo de
amostra*!. O hipotireoidismo congénito — doen-
ca caracterizada pela deficiéncia na producdo do
hormdnio tireoidiano — tem prevaléncia média
mundial em torno de 1:3.500 nascidos vivos e
também pode levar ao retardo mental se ndo tra-
tado da forma e no momento adequados'?. A
Academia Americana de Pediatria (AAP) e a As-
sociagdo Americana de Tiredide afirmam que o
tratamento instituido até quinze dias de vida é
capaz de garantir o desenvolvimento neurolégi-
co normal mesmo nos casos mais graves®.

Nas quatro décadas de sua existéncia, a TN se
revelou um programa de sadde publica funda-
mental, capaz de evitar a morte e o retardo men-
tal'214, Ela evoluiu de um teste laboratorial para
uma Unica doenga - PKU — para um conjunto de
acOes de controle bem mais abrangentes e com-
plexos®. Ao longo desta trajetdria, houve gran-
des avangos tecnologicos, com a introdugédo de
novas técnicas laboratoriais, que ampliaram de
forma exponencial as possibilidades diagnosticas.

Com 0s avancos nessa area, surgiu a necessi-
dade de definicdo de critérios para sele¢do de do-
encas para que estes esforcos se traduzissem em
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programas de saude de fato efetivos. Em 1967, a
Organiza¢do Mundial de Satde criou uma forga-
tarefa que definiu os critérios de Wilson e Jungner
para que uma doenca fosse candidata a fazer par-
te de PTN no nivel da satde publica. Quarenta
anos apos a sua publicacéo, estes critérios ainda
sdo considerados “padrdo ouro” na selecdo de
doengas, a saber: a doenga triada deve ser consi-
derada como um importante problema de saude
publica; deve existir tratamento disponivel para
0s casos detectados; deve haver infraestrutura para
confirmagao diagnostica e tratamento especificos;
deve haver um periodo de tempo, antes do inicio
dos sintomas, em que a intervencdo melhore o
desfecho; deve haver um teste de triagem adequa-
do e confiavel; a historia natural da doenca deve
ser bem conhecida (incluindo o periodo entre a
doenca latente e declarada); deve haver um pro-
tocolo que deixe claro quem deve ser tratado como
paciente; o programa deve ser custo-efetivo; e a
busca de casos deve ser um processo continuo?®.

Segundo documento da Secretaria de Vigilan-
ciaem Saude (SVS) do Ministério da Satde brasi-
leiro, uma condigéo representa um problema de
saude publica quando tem algumas caracteristi-
cas, dentre as quais: magnitude (doengas com ele-
vada frequéncia, que afetam grandes populagoes,
com altas taxas de incidéncia, prevaléncia, morta-
lidade e anos potenciais de vida perdidos); trans-
cendéncia (caracteristicas que conferem relevan-
cia especial & doenga — como severidade — poten-
cial de letalidade, hospitalizagdo e sequelas; rele-
vancia social — valor imputado pela sociedade,
como medo, repulsa ou indignagéo; e relevancia
econdmica — capacidade de causar prejuizos,
como restricGes comerciais, reducéo na forca de
trabalho, absenteismo escolar e laboral, custos
assistenciais e previdenciarios); e vulnerabilidade
(medida pela disponibilidade de instrumentos
especificos de prevencdo e controle da doenga,
propiciando a atuacéo efetiva dos servicos de sau-
de sobre os individuos e coletividades)*’.

As doengas mais comumente diagnosticadas
pelos PTN apresentam uma magnitude relativa-
mente pequena, porém de elevada transcendén-
cia (em todos os seus aspectos) e vulnerabilida-
de. Este grupo de doengas apresenta frequéncias
bastante varidveis, porém com potencial moérbi-
do, incapacitante e causador de sequelas de tal
ordem que tornam sua severidade, relevancia
social e econdmica indiscutiveis.

No Brasil, o Ministério da Satde criou, em
2001, o Programa Nacional de Triagem Neona-
tal (PNTN)* com meta de cobertura universal
em territério brasileiro e a garantia de realizagdo

de todas as etapas que vao da coleta até o trata-
mento e acompanhamento dos casos detecta-
dos. Para tanto, foi previsto o custeio de todas as
etapas pelo Sistema Unico de Saude.

A heterogeneidade demogréfica, econémica,
politica, cultural, logistica e de diversas outras
naturezas de um pais como o Brasil faz com que
todas as etapas deste amplo processo represen-
tem um grande desafio. A coleta dos testes é ape-
nas o primeiro passo nesta sequéncia e é afetada
por toda a sorte de dificuldades.

Para efeito de sele¢do do painel de doengas, 0
PNTN foi organizado em trés fases de implanta-
¢do, para as quais cada estado foi credenciado
com base na cobertura e infraestrutura preexis-
tentes: fase | — hipotireoidismo congénito e PKU;
fase Il — hipotireoidismo congénito, PKU e he-
moglobinopatias; fase 111 - hipotireoidismo con-
génito, PKU, hemoglobinopatias e fibrose cistica.

Os PTN, se estruturados de forma adequa-
da, comportam-se como ferramentas que per-
mitem uma intervencdo efetiva sobre os indivi-
duos afetados, permitindo que 0s mesmos pos-
sam ter um desenvolvimento pleno. O impacto
social se reflete na reducéo dos custos de manu-
tencdo de individuos incapacitados e das perdas
laborativas®®.

Este tipo de programa compreende estrutu-
ras bastante complexas que envolvem uma am-
pla rede de unidades de coletas, laboratdrio es-
pecializado, um sistema de busca ativa, e estru-
tura para confirmacéo diagnostica, tratamento
multidisciplinar e acompanhamento no longo
prazo®. Estas atividades sdo desempenhadas por
diversas categorias profissionais de satide, em
locais distintos, e costumam estar subordinadas
a diferentes gestores. Ainda assim, devem estar
bem articuladas de forma a garantir que o pro-
grama alcance pleno éxito em seus objetivos?.

O carater assintomatico dessas doencas na sua
fase inicial e a inexisténcia de um grupo conside-
rado de alto risco tornam essencial a busca pelo
acesso universal ao teste para todos os recém-
natos vivos de uma determinada localidade.

Entre as diversas dimensdes de acesso desen-
volvidas por Pechansky e Thomas®, os PTN se
defrontam com trés: disponibilidade (relagéo
entre o volume e tipo de Servigos e recursos exis-
tentes e 0 volume e tipo de necessidades dos usua-
rios); acessibilidade (relagéo entre a localizagéo
do servico e a localizagdo dos usuarios, levando-
Se em conta 0S recursos necessarios para que o
usuario entre em contato com os servicos dispo-
niveis); adequacéo (relagdo entre como os recur-
sos oferecidos sdo organizados para admitir os
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usuarios e a habilidade dos usuarios de se ajus-
tarem a forma como estes sdo oferecidos).

A realizacdo da coleta, primeira de uma sequ-
éncia de etapas fundamentais do processo de tri-
agem, passa a ser critica, tendo-se em vistaa grande
variedade de problemas que podem incidir sobre
a mesma. Além do acesso universal, 0 momento
adequado da coleta (oportunidade) também é
fundamental para o0 bom desempenho do siste-
ma de TN. Como o teste inclui o diagnoéstico de
doencas metabdlicas, sua coleta deve ser feitacom
tempo suficiente para que ocorra acimulo do
metabolito analisado no sangue (tempo minimo
de 48 horas de alimenta¢do), mas sem ultrapas-
sar o tempo maximo em que é possivel se evitar
as complicacBes decorrentes do inicio tardio do
tratamento. A AAP estabelece que as coletas de-
vam ser realizadas entre o terceiro e quinto dias
de vida, jamais ultrapassando o sétimo?.

O sucesso desta etapa depende de envolvi-
mento de autoridades sanitarias, campanhas
educativas incluindo profissionais de satude e
populacdo, investimentos financeiros, e uma
ampla rede de estruturas organizacionais com
caracteristicas proprias®.

Dada a importancia da cobertura da coleta
dos testes para 0 bom desempenho de todo o
processo da TN, neste trabalho, pretende-se fa-
zer uma busca mais abrangente possivel sobre a
situacdo da cobertura dos PTN em diversas regi-
0es no mundo, assim como questdes relativas
ao momento da coleta, buscando tracar um pa-
ralelo entre a situacéo do programa brasileiro e
seus equivalentes em outros paises. Os achados
foram organizados de forma a, ao final, se tentar
uma visdo mais ampla do “estado da arte” sobre
a questdo da abrangéncia e grau de oportunida-
de das coletas, com um olhar especial sobre a
situacdo do programa brasileiro. As etapas sub-
sequentes a triagem ndo fardo parte do escopo
desta revisdo.

Material e métodos

Os estudos que abordam as questdes relativas a
cobertura e 0 momento das coletas geralmente
se apresentam na forma narrativa, sem um pa-
drdo metodoldgico que permita sistematiza-los
de acordo com determinado desenho de pesqui-
sa. Elaborados em formatos bastante diversos,
ndo permitem o rigor necessario a uma revisdo
sistematica.

Foram utilizados, como fontes de informa-
cdo, ferramentas de busca na Internet (Bibliote-

ca Cochrane, Pubmed, Medcarib, Wholis, Lilacs
e SCIELO), artigos em periddicos, jornais especi-
alizados, livros, documentos oficiais de alguns
paises e anais de eventos nacionais e internacio-
nais relacionados a TN. Os descritores utilizados
foram os termos triagem neonatal e cobertura,
assim como seus congéneres em inglés (neonatal
screening e coverage) e espanhol (tamisaje neona-
tal e cobertura).

A estratégia de busca incluiu trabalhos que
mencionavam dados de cobertura; questdes re-
lativas ao acesso ao teste; momento da coleta ou
qualidade da amostra colhida; novas propostas
para se alcancar a cobertura efetiva; e dificulda-
des para implantacdo de PTN; no periodo entre
1998 e 2008, priorizando-se sempre o0 dado mais
recente de cada localidade.

Foram excluidos da sele¢do: avangos tecno-
16gicos na area de TN e confirmacdo diagnosti-
ca; discussdes sobre inclusdo de novas doencas
nos painéis de TN; questdes éticas; aspectos ge-
néticos, clinicos e evolutivos relativos as doencas
triadas; tratamentos; trabalhos sobre doencas
diferentes daquelas que fazem parte do painel do
programa brasileiro; TN auditiva, de distlrbios
oculares e de outras malformagdes congénitas.

Para melhor compreensdo e visualizagdo, os
dados foram compilados, conforme apresenta-
dos nos resultados, em figuras e tabelas segundo
as regides correspondentes no mundo: Figura 1
- Europa, Figura 2 - Asia e regifo do Pacifico;
Figura 3 - América Latina.

Como a maioria das figuras foi elaborada a
partir de dados obtidos em trabalhos publica-
dos que abordavam de forma global as respecti-
vas regides, a autoria e ano de publicagdo foram
mencionados como referéncia no titulo das ta-
belas, exceto para dados isolados que, por serem
mais recentes, mereceram uma citagéo a parte.

No caso da América do Norte, Norte da Afri-
ca e Oriente Médio, as informacdes foram des-
critas na forma narrativa. O Brasil recebeu trata-
mento diferenciado e na apresentacdo de seus
resultados, como sera visto a seguir, é possivel
observar as coberturas parciais relativas aos di-
versos estados da federagdo segundo as respecti-
vas fases de implantacdo em que foram creden-
ciados para 0 PNTN.

Cabe mencionar que a questdo do momento
da coleta foi abordada a parte em virtude da di-
versidade nas formas de apresentacdo destes da-
dos. Estes foram descritos na maneira como sao
citados nos respectivos textos.
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Resultados

Os resultados obtidos na literatura foram ex-
postos de forma agrupada por continente e, aque-
les relativos ao Brasil, apresentados de forma des-
tacada, para que tornasse possivel a compara-
cdo entre a situacdo do programa brasileiro e os
seus semelhantes em outras regides do mundo.

Para efeito desta publicacdo, a América do
Norte? foi representada pelos Estados Unidos e
0 Canada. Em ambos os paises analisados, nao
ha politicas nacionais para a TN. Por isso, a evo-
lucéo dos PTN se deu de forma bastante hetero-
génea entre os respectivos estados, provincias e
territérios.

Os estados norte-americanos tém leis estadu-
ais que torna a TN obrigatdria e uma responsa-
bilidade de satde publica. Naquele pais, o sistema
de satde € custeado de diferentes maneiras, sendo
aproximadamente cinquenta por cento com re-
cursos privados (seguros de saiide). O governo
financia algumas atividades para os mais pobres
e idosos e tem uma participacéo variavel nos di-
versos estados quanto ao custeio dos PTN?,

A AAP recomenda que a coleta seja feita no
momento da alta hospitalar®. A alta hospitalar
precoce passa a representar um problema, ja que
induz as coletas em prazo inferior a vinte e quatro
horas de vida. Por isso, nove estados norte-ame-
ricanos tornaram uma segunda coleta obrigato-
ria para todos os recém-natos, a ser realizada
quando estes alcancam a idade de uma ou duas
semanas de vida. Ndo ha informagdo sobre a co-
bertura global dos Estados Unidos para a primei-
ra coleta. Aproximadamente 25% dos recém-na-
tos sdo submetidos a uma segunda coleta.

Aliado a este protocolo, os esforgos do go-
verno norte-americano e de organizagdes medi-
cas no sentido de promover o compartilhamen-
to e integracdo entre os sistemas de dados de satide
neonatal e os de TN levam a supor que a cober-
tura deste programa seja universal em todos 0s
estados da federagdo e que o0 momento da coleta
seja inferior ao preconizado pela maioria dos
programas ao redor do mundo (entre o terceiro
e 0 sétimo dia de vida); porém, este fato é corrigi-
do pela segunda coleta®,

No Canadd, apenas uma provincia (Saska-
tchewan) tem lei que obriga a TN paraa PKU e o
hipotireoidismo congénito. As demais provincias
e territérios “confiam nos padrdes da boa pratica
médica como encorajamento para a TN adequa-
da” O governo ndo tem qualquer participagdo nos
PTN, nem existe qualquer estratégia nacional, pa-
drdes ou diretrizes que orientem os seus desempe-

nhos. Nenhuma organizagéo profissional de sau-
de canadense assumiu qualquer posi¢do publica
relativaa TN nos Gltimos anos. Em margo de 2006,
aproximadamente 71% dos recém-natos cana-
denses tiveram acesso aos testes, com distribui¢do
bastante heterogénea pelas provincias®.

O governo financia praticamente todo o sis-
tema de satde. Todos os cidaddos e imigrantes
tém direito ao seguro de satde publico, que limi-
ta 0 acesso para alguns hospitais e médicos. A
participacéo privada no financiamento da satde
fica em torno de 30%2.

Diante deste quadro, cada estado, provincia
ou territdrio, norte-americano ou canadense, rea-
liza TN para um ndmero bastante varivel de do-
engas. Os servigos de busca ativa, tratamento e
acompanhamento em ambos os paises sdo pa-
trocinados pelo setor publico, privado ou uma
combinacéo de ambos. Aparentemente, a maior
preocupacéo em ambos os paises é com a incor-
poracdo de tecnologia para inclusdo de novas do-
encas. A discussdo sobre estratégias para criagdo
de programas bem articulados, que visem todas
as etapas que vao até o tratamento e acompanha-
mento dos casos, e 0s problemas gerados neste
tipo de sistema, parece ocorrer em segundo plano.

No que se refere a Europa?, o desenvolvi-
mento da TN na Europa tem sido lento e hetero-
géneo — mais rapido nos paises ocidentais e mais
lento no Leste Europeu. O Conselho Europeu
consiste de quarenta e cinco paises-membros,
com uma populagdo de recém-natos estimada
em 8,8 milhdes, em 2004. Estima-se que a cober-
tura global da TN em toda a Europa, naquele
ano, tenha sido em torno de 69%?2. Este dado
pode estar subestimado, visto que, no levanta-
mento realizado por Loeber?, ndo hé informa-
¢Oes de alguns paises como Albania, Arménia,
Azerbaijdo, Georgia, Hungria, Macedonia, Tur-
quia e Moldavia.

A informacéo parcial sobre o Reino Unido
obtida por Loeber foi complementada neste tra-
balho com os dados fornecidos pelo relatorio
oficial do UK Newborn Screening Programme Cen-
tre; entretanto, este dado se refere ao ano de 2007.
Todos 0s paises que compdem o Reino Unido
(Inglaterra, Escocia, Irlanda do Norte e Pais de
Gales) alcangaram a cobertura universal®.

Na Figura 1, sdo observadas as coberturas
parciais dos programas existentes na Europa. O
grupo de colunas situado na parte superior do
gréfico, que vdo da Roménia a Estonia, se refere
aos paises do Leste Europeu. O grupo subsequen-
te inclui paises da Europa Ocidental.
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Cobertura global estimada 69%
BOsnia-Herzegovina s 19%
Roménia 33%
Sérvia 46%
Ucrania 69%
Bielo-RUssia 81%
Pol6nia 86%
Eslovaquia 91%
Bulgaria 92%
Croécia 94%
Lituania 95%
LetOnia 98%
Russia 100%
Eslovénia 102%
Republica Tcheca 105%
Estonia 106%
Chipre 86%
Bélgica 87%
Portugal 5%
Finlandia 6%
Malta 97%
Inglaterra* 98%
Escécia 98%
Irlanda do Norte* 100%
Luxemburgo 101%
Pais de Gales 102%
Grécia 103%
Suica 104%
Suécia 104%
Alemanha 104%
Noruega 105%
Holanda 105%
Islandia 106%
Dinamarca 107%
Irlanda 108%
Austria 109%
Itlia 110%
Franga 110%
Espanha 111%
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*Reino Unido (Inglaterrae Irlanda do Norte) foram obtidos de um relatério bianual publicado pelo governo britanico em 2008
(relativo ao biénio 2006-1007)%.

** Pajses como Albania; Arménia; Azerbaijdo; Geo6rgia; Hungria; Maceddnia; e Turquia ndo foram citados por ndo haver
informagdes disponiveis sobre os respectivos PTN.

*** Os recém-natos de Liechtenstein e Montenegro sdo triados na Suica e Sérvia, respectivamente.

**** Moldavia e Ucrania ndo tém programas nacionais.

Figura 1. Cobertura da triagem neonatal na Europa em 2004 (modificado de Loeber?).
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Se uma cobertura igual ou superior a 95%
dos nascidos vivos for considerada satisfatria,
é possivel notar que, com exce¢do de Chipre e
Bélgica, todos os paises da Europa Ocidental ja
alcangaram a cobertura universal. Alguns paises
apresentam, no levantamento de Loeber, cober-
turas superiores a 100%, o que pode ser explica-
do por imprecisdes nas bases de dados de nasci-
dos vivos e/ou dos PTN?. Em particular, a co-
bertura de 104% na Suiga pode ser parcialmente
explicada pelo fato daquele pais incorporara TN
dos recém-natos de Lichstenstein.

Nos paises ocidentais, a preocupagéo se con-
centra em identificar nichos populacionais em
que hé risco de omisséo na coleta (como crian-
cas de origem africana ou migrantes)? e ativida-
des que tornem a coleta mais precoce, como um
sistema de cruzamento entre as bases de dados
de nascimentos e as dos PTNZ.

A incorporagéo de novas tecnologias e intro-
ducéo de novas doengas nos respectivos progra-
mas é feita de maneira bastante cautelosa. No Rei-
no Unido, o PTN é uma iniciativa administrada e
custeada pelo governo e se encontra bem articula-
do para garantir todas as etapas envolvidas até o
tratamento. Desta forma, a deciséo pela incluséo
de novas doencas leva em conta os critérios de Wil-
son e Jungner'®? e estudos sobre a relacdo custo-
efetividade para cada uma das doencas®.

Nos paises do Leste Europeu, o grau de de-
senvolvimento dos programas é bastante diver-
sificado e as respectivas coberturas podem variar
de 19% (Bdsnia-Herzegovina) a 106% (Estonia).
Nestes paises, questes de natureza politica, lo-
gistica, cultural e econdmica contribuem para a
heterogeneidade da implementacdo dos PTN.
Ainda assim, seis dos quinze paises alcangam a
cobertura universal — Lituania, Letdnia, RUssia,
Eslovénia, Republica Tcheca e Estonia. Paises
como Boésnia-Herzegovina, Roménia, Sérvia,
Ucrania, Bielo-RUssia, Polbnia, Eslovaquia, Bul-
garia, Crodcia e Lituania ainda apresentam pro-
blemas de acesso ao teste traduzidos em cober-
turas insuficientes.

Segundo dado da UNICEF, das 134 milhdes
de criangas que nasceram em 2007 no mundo,
aproximadamente metade nasceu na Asia e pai-
ses do Oceano Pacifico®. Destas, 80% nasceram
em apenas cinco paises — China, Indonésia, Ban-
gladesh, India e Paquistdo. Em paises desta re-
gido em que a taxa de mortalidade infantil € me-
nor do que 10/1.000 nascidos-vivos, 0s PTN tém
alcancado coberturas superiores a 90%. Entre os
demais paises, com mortalidade infantil superi-
or, a Tailandia (taxa de mortalidade infantil de

13/1.000 nascidos-vivos) foi o Unico a alcancar
uma boa cobertura de TN (~97%).

Nos paises em que a cobertura tem sido in-
suficiente, aimplementacéo dos PTN vem se de-
parando com diversos obstaculos, que incluem
economias pobres, educacdo em sadde insufici-
ente, falta de apoio governamental, alta hospita-
lar precoce e elevado nimero de partos domicili-
ares. Na maioria dos paises em desenvolvimento
na regido do Pacifico, aproximadamente 80% dos
nascimentos ocorre fora do ambiente hospita-
lar®0. Somam-se a estas questdes, diferencas de
idioma e cultura, além de grandes variacoes geo-
gréficas (paises muito extensos, um nimero ex-
pressivo de pequenas ilhas e muitas regides mon-
tanhosas) e governos instaveis.

Segundo Padilla®, para que os PTN da regido
alcancem toda a populagéo, ha necessidade de pri-
orizacdo dos mesmos pelos governos; financia-
mento governamental (total ou parcial); educa-
¢éo e aceitagdo por parte do publico; maior en-
volvimento dos profissionais de saude e partici-
pacdo do governo na institucionalizagdo dos sis-
temas de TN. O que se observa é que existem dife-
rencas substanciais nas legislac6es dos paises com
relacdo & TN. Se, por um lado, as leis chinesas s&o
permissivas com relacéo ao desenvolvimento gra-
dual do seu sistema de TN, por outro, nas Filipi-
nas, as leis sdo mais assertivas sobre os profissio-
nais que atendem o recém-nato na hora do parto
guanto a obrigatoriedade da coleta dos testes.

Com todas essas dificuldades, os PTN vém
se desenvolvendo desde a década de sessenta de
forma bastante heterogénea. Os programas mais
evoluidos sdo observados nas regiées economi-
camente mais desenvolvidas. A Nova Zelandia
foi o primeiro pais da regido a ter um programa
nacional de TN. O Japdo foi o primeiro a desen-
volver um programa de controle de qualidade
laboratorial para este tipo de programa. A Aus-
tralia foi um dos primeiros paises no mundo a
utilizar a tecnologia da espectrometria de massa.

Na Figura 2, sdo expostas as coberturas esti-
madas para a maioria dos paises da regido. Fica
patente a heterogeneidade nas coberturas, fican-
do as coberturas plenas restritas aos paises com
intensa atividade econdmica. Nesse contexto, cabe
destacar a situagdo da China que, embora apre-
sente coberturas parciais entre 80 e 90% nas regi-
Oes de Shanghai, Beijing, Tianjin e Guagnzhou,
tem cobertura global de apenas a 25%, deixando
evidente a grande dificuldade de acesso aos servi-
¢os de satde®.

Os paises do Oriente Médio e Norte da Afri-
ca’ sdo classificados como “em desenvolvimen-
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to”. A maioria destes pertence a Liga Arabe e 0
idioma predominante é o &rabe. Com excegdo da
Argélia, territorios palestinos e Israel, todos sdo
membros do Eastern Mediterranean Regional
Office (EMRO) da Organiza¢do Mundial da Sau-
de. A Argélia pertence ao Regional Office for Afri-
ca e os territorios palestinos e Israel, ao Regional
Office for Europe.

O grupo de paises ligado ao EMRO inclui:
Marrocos, Tunisia, Libia, Egito, Suddo, Somalia,
Djibuti, Jordania, Libano, Siria, Arabia Saudita,
Bahrain, Qatar, Emirados Arabes, Kuwait, Ira-
que, 1émen, Oma, Ird, Afeganistdo e Paquistéo.
Quinze por cento das criangas que morrem até o
primeiro ano de vida no mundo nascem em sete

paises desta regido — o que equivale a 1,5 milhdes
de 6bitos a cada ano. Aproximadamente metade
destas morre no periodo neonatal por asfixia,
prematuridade ou quadros infecciosos graves.
Nos demais paises em que tem havido declinio
na mortalidade infantil, as autoridades de satde
vém adquirindo maior conscientizagdo materia-
lizada em politicas direcionadas para as doengas
genéticas e malformac6es congénitas. Nestes pa-
ises, 20 a 50% dos casamentos sdo consanguine-
0s, as familias sdo numerosas, a idade dos pais
costuma ser elevada. Estes fatos favorecem a ele-
vada incidéncia de disttrbios metabdlicos gené-
ticos, hematoldgicos, além de outros defeitos
congeénitos.

Vietnam 0,5%
Sri Lanka 0,5%
Paquistao 0,5%
Myanmar 0,5%
Mongélia 0,5%
Indonésia 0,5%
india 0,5%
Bangladesh 0,5%
Filipinas 16%
China 25%
Coréia do Sul 94%
Malésia 95%
Tailandia 97%
Hong Kong 99%
Taiwan 100%
Singapura 100%
Nova Zelandia 100%
Japdo 100%
Austrélia 100%
0% 20% 40% 60% 80% 100% 120%

* N&o ha informagdes sobre a triagem neonatal no Cambodja, Coréia do Norte, Laos e Nepal.
** Palau recentemente fez um acordo para realizagéo dos testes de triagem neonatal em uma parceria com as Filipinas.

Figura 2. Cobertura dos PTN na Asia e regido do Pacifico em 2006 — modificado de Padilla®.



A “Declaracdo de Marrakech”, de 2006, defi-
niu a TN para doencgas congénitas como uma
prioridade para os programas de satde publica
desta regido. Paises como Bahrein, Egito, 1rd%®,
Jordénia, Kuwait e Arabia Saudita iniciaram es-
tudos-piloto para TN de algumas doengas como
hemoglobinopatias, deficiéncia de glicose-6-fos-
fato dehidrogenase, hipotireoidismo congénito,
hiperplasia adrenal congénita, fibrose cistica, PKU
e outras doengas metabdlicas.

Apenas cinco paises desta regido tém PTN
nacionais: Egito, Oma, Qatar, Arabia Saudita e
Emirados Arabes. O programa egipcio teve co-
bertura estimada em torno de 75% em 2003. Na
Aréabia Saudita, em 2006, estima-se que a cober-
tura tenha alcangado 25%?%. Os Emirados Ara-
bes alcangaram uma cobertura de 65%, em 2000,
com distribuicdo heterogénea®. Nao ha infor-
mac0es sobre a situagdo da TN na Argélia e Isra-
el. Entretanto, entre os territorios palestinos, ha
registro de um programa na Faixa de Gaza para
triagem de PKU, com cobertura estimada em 35%
em 2000%.

A América Latina é uma regido composta por
vinte paises: México, Costa Rica, El Salvador,
Guatemala, Honduras, Nicaragua, Panama,
Cuba, Republica Dominicana, Haiti, Argentina,
Bolivia, Brasil, Chile, Coldmbia, Equador, Para-
guai, Peru, Uruguai e Venezuela. Anualmente,
nascem aproximadamente 11,2 milh&es de cri-
ancas na América Latina e, em 2005, 49% destas
foram submetidas a TN. Estes paises se caracte-
rizam por enorme diversidade geografica, demo-
gréafica, étnica, econdmica e de sistemas sociais e
de saiide. Com excecéo do Brasil e Haiti, o espa-
nhol é o idioma dominante. Estas diversidades
encontram paralelo nos principais indicadores
sociais e de satde dos paises da regiao®.

O Brasil compreende 43% da extensdo geo-
grafica e 34% da populacdo de toda a América
Latina. Por esta razéo e para efeito da revisdo re-
alizada, foi dado maior destaque para o progra-
ma brasileiro, que acabou recebendo tratamento
diferenciado em outra se¢do deste trabalho.

A TN na América Latina teve inicio na década
de setenta, a partir de iniciativas isoladas, no Mé-
xico (Velazquez) e Brasil (Schmidt), com a detec-
cdo da PKU. A expansdo da TN como programa
nacional para os demais paises encontrou mui-
tas dificuldades de ordem financeira, politica, cul-
tural e logistica®.

Para Borrajo®, os paises da América Latina
podem ser agrupados em seis categorias, con-
forme o grau de implementacéo e cobertura dos
respectivos PTN: Grupo | (Cuba, Costa Rica,

Chile e Uruguai) — paises com os programas mais
organizados. As coberturas estdo em torno de
100% e todas as etapas da TN até o tratamento e
acompanhamento estéo a cargo dos respectivos
governos; Grupo Il (Brasil, México e Argentina)
— paises com sistemas de saude bastante comple-
X0s. Por muitos anos, o setor privado foi 0 mai-
or responsavel pela execucao e financiamento das
atividades de TN, alcangando coberturas entre
60 e 80% em 2005. O Brasil se destacou em rela-
¢80 aos demais ap0ds a criacdo do seu PNTN (em
2001), quando 0 governo passou a assumir o
controle da TN no nivel nacional; Grupo Il (Co-
I6mbia, Paraguai e Venezuela) — a implementa-
¢do de programas no nivel nacional é bem mais
recente (comegando em 1999), com coberturas
inferiores as observadas nos grupos | e Il; Grupo
IV (Nicaragua e Peru) —os PTN s6 comegaram a
se organizar nos Gltimos dois anos e suas cober-
turas estdo entre 4% e 6%; Grupo V (Guatemala,
Republica Dominicana, Bolivia, Panamé e Equa-
dor) — néo existe qualquer iniciativa no nivel na-
cional. As atividades de TN sdo minimas, reali-
zadas primordialmente pelo setor privado, com
coberturas inferiores a 1%; Grupo VI (El Salva-
dor, Honduras e Haiti) — as atividades de TN séo
praticamente inexistentes.

Na Figura 3, sdo apresentadas as coberturas
dos PTN dos paises dos grupos I a IV. Os demais
nao foram incluidos por suas atividades serem
pouco expressivas ou inexistentes.

No Brasil, a TN foi iniciada a partir de 1976
com agdes isoladas, sem qualquer orienta¢éo go-
vernamental. De acordo com dados do Ministé-
rio da Salde, em 2000, a cobertura no pais era
em torno de 55% dos nascidos vivos, distribui-
dos de forma desigual. O governo, por sua vez,
financiava apenas os testes de triagem e ndo ha-
via qualquer comprometimento com o trata-
mento e acompanhamento dos casos afetados®.

A criagdo do PNTN pelo Ministério da Sau-
de, em 2001, definiu como objetivos a cobertura
universal e a garantia de acesso ao tratamento e
acompanhamento qualificados. Todas estas eta-
pas passaram a ser financiadas pelo governo e
foi definida uma hierarquia de responsabilida-
des e competéncias nas esferas federal, estadual e
municipal.

Os estados foram credenciados em uma de
trés fases de acordo com as doengas contempla-
das, tendo como fatores condicionantes a cober-
tura e infraestrutura preexistentes. Assim, foram
credenciados treze estados para a fase I, que in-
cluiaa PKU e o hipotireoidismo congénito; nove
estados para a fase Il, que, além das doengas ja
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citadas na fase I, incluia as hemoglobinopatias; e
trés estados na fase I11, que também incluia a
fibrose cistica.

A criacéo de servigos de referéncia em tria-
gem neonatal estaduais, articulados a amplas
redes de coleta e servigos diagnosticos e assisten-
ciais, elevou a cobertura global estimada para
aproximadamente 80% em 2005*, porém de for-
ma bastante heterogénea (Figura 4).

Na Figura 4, procurou-se apresentar o dado
de cobertura mais recente para cada estado. A
maior parte dos dados foi publicada por Carva-
Iho®. As excecdes couberam aos estados do Mato
Grosso do Sul®, Rio Grande do Sul*’, Minas Ge-
rais*, Santa Catarina*, Sergipe*? e Rio de Janeiro
(dados informados diretamente pela Secretaria

de Estado de Satde e Defesa Civil do Rio de Ja-
neiro referentes ao ano de 2006). Os estados de
Alagoas, Distrito Federal e Pernambuco néo for-
neceram os respectivos resultados.

As estimativas de cobertura de Carvalho et
al.*" tiveram como numerador os totais de testes
realizados por cada estado em 2005 e como de-
nominador os totais de nascidos vivos de cada
estado em 2004 (dado disponivel no Sistema de
Nascidos Vivos do DATASUS na época). Talvez
isso explique algumas imprecisdes nos dados
apresentados, como é o caso do Parand, que apre-
senta cobertura de 112%.

As maiores coberturas se encontram nos esta-
dos credenciados para a fase Il e o inverso se d&
com aqueles credenciados para a fase I. Cabe res-

Republica Dominicana 1%
Guatemala 1%
Peru 4%
Nicaragua 6%
Venezuela 15%
Paraguai 17%
Coldmbia
Argentina
México
Brasil
Costa Rica
Uruguai
Cuba

Chile

36%

64%

70%

80%

98%

100%

100%

100%

0% 20% 40% 60% 80% 100% 120%

* Bolivia, Panama, Equador, El Salvador, Honduras e Haiti ndo foram incluidos porque as atividades de triagem neonatal nestes

paises s&éo minimas ou inexistem.

**Em 2005, estima-se que a cobertura global da triagem neonatal na América Latina tenha sido em torno de 49%.

Figura 3. Cobertura dos PTN na América Latina, em 2005 (modificado de Borrajo®).



Santa Catarina 96%

Minas Gerais 96%

Fase 111
€

Parana 112%

Maranhao 71%
Bahia 74%

Espirito Santo 87%

Goias 91%

Rondonia 92%

Fase |1

Sdo Paulo 88%

Rio Grande do Sul 76%

Rio de Janeiro 84%

Mato Grosso do Sul 99%
Piauf 47%
Rio Grande do Norte 52%

Ceara 55%

Amazonas 54%

Acre 66%

Fase |

Tocantins 73%
A%
A%
Mato Grosso 93%

Sergipe 76%

Para

~

Paraiba

~

0% 20% 40% 60% 80% 100% 120%

* O calculo apresentado por Carvalho representa uma estimativa, ja que os totais de testes de cada estado se
referem ao ano de 2005 e o denominador de nascidos vivos se refere ao ano de 2004.

** Os dados relativos aos estados do Mato Grosso do Sul®, Rio Grande do Sul*®, Minas Gerais*, Santa Catarina*
e Sergipe* foram obtidos de publicagdes isoladas mais recentes que o levantamento feito por Carvalho.

*** Os estados de Alagoas, Distrito Federal (Fase 1) e Pernambuco (Fase I1) ndo forneceram dados sobre sua
cobertura.

**** A cobertura do estado do Rio de Janeiro se refere ao ano de 2006 e os dados de triagem neonatal e nascidos
vivos foram obtidos diretamente da Secretaria de Estado de Salde e Defesa Civil daquele estado e Coordenagédo
Estadual do PNTN.

Figura 4. Cobertura estimada dos PTN nos diversos estados brasileiros, organizados pela fase de implantacéo
em que foram credenciados para 0 PNTN em 2005 (modificado de Carvalho®*).

saltar que os estados do Mato Grosso (fase 1) e ambos sdo estados fronteiricos com paises vizi-
Mato Grosso do Sul (fase I1) apresentam cobertu-  nhos, como a Bolivia (que ndo tem um progra-
ras muito discrepantes em relacdo aos demais es-  ma nacional organizado), é de se supor que mi-
tados que se encontram nas mesmas fases. Como  gragdes possam interferir nesta estimativa.
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De uma forma geral, hd uma expressiva hete-
rogeneidade na distribuicdo das coberturas, que
provavelmente tem relagdo com a situagdo dos in-
dicadores de desenvolvimento econdmico, social,
politico, cultural e de saide dos respectivos esta-
dos. Os estados em melhor situagéo sdo os que
tém melhor cobertura e o inverso se da nos esta-
dos onde estes indicadores tém pior desempenho.

Oportunidade da coleta

Para efeito de comparagdo, sera considerada
como referéncia a diretriz estabelecida pela AAP?,
que estabelece que as coletas ndo devem superar
0 sétimo dia de vida do recém-nato.

Os dados dos trabalhos obtidos se encon-
tram na Tabela 1 e sdo apresentados de forma
bastante diversificada. Por isso, 0S mesmos se-
rdo apenas comentados, tendo em vista a im-
possibilidade de compara-los.

Dos doze trabalhos em que se observa esta
informacdo, nove se referem aos estados brasi-
leiros. Entre os trés restantes, hd o de Coppinger
(Reino Unido)?®, de 2007, mostrando que, além
da 6tima cobertura (98%), mais de 90% das co-
letas se deu entre cinco e oito dias de vida. Nos
Emirados Arabes, em 2003%, apesar da baixa
cobertura (65%), 98% das coletas se deram antes
dos dez dias de vida. Na Faixa de Gaza*, além da
cobertura baixa (35%), a maioria das coletas se
deu em momento inoportuno (61% das coletas
entre onze e dezessete dias).

No Brasil, apenas nove estados publicaram
seus calculos de tempo para coleta do teste:
Bahia®, Sergipe*?, Paraiba*, Cearad®, Minas Ge-
rais*®, Espirito Santo*, Santa Catarina*, Para-
na* e Rio Grande do Sul®*. Apesar das dispari-
dades na forma de apresentacéo, é possivel ob-
servar que, nos estados onde a cobertura se en-
contra mais longe da meta (Figura 4), as coletas
sdo feitas mais tardiamente (Ceara, Paraiba,
Bahia, Sergipe, Rio Grande do Sul e Espirito San-
to). O oposto se observa nos estados com me-
Ihor cobertura (Minas Gerais, Santa Catarina e
Parana).

Talvez ndo por acaso, os estados em que a
cobertura universal é acompanhada de menor
tempo de coleta sdo aqueles que se encontram na
fase 111 do PNTN. Isso talvez revele uma melhor
organizagdo no acesso ao teste e, possivelmente,
na estruturacdo dos respectivos programas. Os
estados com menor cobertura e tempos mais lon-
gos para a coleta se encontram nas fases 1 e Il, e
estes dados sugerem a necessidade de maior in-
vestimento em medidas locais que facilitem o
acesso ao teste para que as coberturas se tornem
de fato universais e as coletas oportunas.

Discussdo e comentarios finais

Conforme o exposto, a literatura mostra que, nas
suas quatro décadas de existéncia, a TN se disse-
minou pelo mundo de forma bastante desigual.
As transi¢des epidemioldgica e demogréfica se

Tabela 1. Programas que apresentaram estimativa de intervalo de tempo entre nascimento e a coleta dos testes para triagem

neonatal.
Autor Ano Pais/Estado Localidade Tempo entre
nascimento e coleta

Coppinger® 2007  Reino Unido Global Exceto Manchester, todas as regides tiveram
> 90% das coletas entre 5 e 8 dias

Al-Hosani et al.®* 2003 Emirados Arabes Global 98% das coletas < 10 dias

Shahla et al.®* 2004  Territdrios Palestinos Faixa de Gaza 61% das coletas entre 11 e 17 dias

Almeida et al.* 2003 Bahia/Brasil Global 85% das coletas > 7 dias

Ramalho et al.*? 2007  Sergipe/Brasil Global Média de 10 + 9 dias

Ramos et al.* 2003  Paraiba/Brasil Campina Grande  Média de 18 =+ 12 dias

Ribeiro et al.® 2005  Ceard/Brasil Global Maioria > 60 dias

Chagas* 2003  Minas Gerais/Brasil Global Mediana de 7 dias

Hegner et al . 2005  Espirito Santo/Brasil Global Mediana de 15 dias

Nascimento* 2002 Santa Catarina/Brasil Global 49% até 7 dias

Carvalho et al.*’ 2005 Parana/Brasil Maringa 92% das coletas < 5 dias

Pinto et al.®® 2005 Rio Grande do Sul/Brasil Global Média de 11 dias
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mostraram fatores determinantes para o avango
dos PTN. Nas localidades onde o padréo de fa-
milias numerosas com altas taxas de mortalidade
infantil foi substituido por familias menores com
indicadores de satide neonatal melhores, pode-se
observar um aumento expressivo na cobertura
desses programas. A relagdo entre os dois feno-
menos € possivelmente indireta, j& que ambos
dependem de nivel socioecondmico.

O impacto das deficiéncias em PTN n&o é
facil de ser avaliado, considerando que as doen-
cas alvo ndo sdo de notificagdo compulséria em
muitos paises. A frequéncia de sequelas e com-
plicages destas doencas pode ser considerada
como parametro para avaliagdo do programa
como um todo, incluindo a triagem e acompa-
nhamento das criangas, cuja eficicia ja € bem
conhecida.

No Leste Europeu, algumas regides da Asia e
América Latina estas diferencas sdo bem acentu-
adas. No Brasil, 0 mesmo efeito pode ser notado
através das diferencas entre os programas do
Norte e Nordeste do pais quando comparados
aos estados do Sul e Sudeste.

O envolvimento dos governos locais e das
sociedades profissionais tem se mostrado critico
ndo apenas com relagdo a cobertura, mas tam-
bém com relagéo ao grau de oportunidade das
coletas.

E curioso observar a situacio da América do
Norte, ber¢o dos PTN, onde a participagdo go-
vernamental praticamente inexiste. Embora exista
grande preocupagdo com incorporacéo de novas
tecnologias, tanto nos Estados Unidos quanto no
Canada, ainda é possivel se observar uma cober-
tura insuficiente no Canada.

Nos Estados Unidos, a AAP cumpre um pa-
pel orientador com diretrizes que salientam a im-
portancia da coleta dos testes ainda no ambiente
hospitalar, levando a supor que, dessa forma, a
cobertura seja de fato universal e a coleta dos
testes, oportuna.

Na Europa Ocidental, onde os programas
tém intensa participacdo do governo, as cober-
turas alcangcam a totalidade dos nascidos vivos,
as coletas sdo oportunas e todos os demais pro-
cessos, bem articulados, garantindo o pleno éxi-
to em todas as etapas dos respectivos progra-
mas. Nestes paises, hd um grande cuidado na
selecdo das doengas triadas, ja que o financia-
mento dos programas é integralmente coberto
pelos respectivos governos?®?,

No Leste Europeu, ha grande heterogeneida-
de em todos os aspectos da TN. Ainda existem
paises como Bosnia-Herzegovina, Roménia, Sér-

via e Ucrania em que a cobertura dos respectivos
programas se mostra muito aquém do ideal.

Na Asia e paises do Pacifico, sdo observados
0s grandes contrastes de cobertura e organiza-
¢do dos PTN. De um lado, encontramos paises
como Australia, Nova Zelandia e Japao, onde ndo
apenas a cobertura é universal e as coletas opor-
tunas, como ainda ha a preocupacdo com a iden-
tificagdo de grupos de risco para omisséo na co-
leta (como € o caso da populagdo aborigene)*.
De outro lado, vemos paises como Filipinas e
Chinaenfrentando toda sorte de problemas para
a implementacdo dos respectivos programas. A
China, apesar do intenso crescimento econdmi-
co, demonstra claramente os problemas ineren-
tes aum pais de grande extensdo territorial e gran-
de iniquidade no acesso aos servigos de salde.
Nos grandes centros econdmicos, a cobertura é
plena, porém a cobertura global ndo passa dos
vinte e cinco por cento da populacéo neonatal.

O Norte da Africa e Oriente Médio, aparente-
mente, pelos dados disponiveis, encontram-se no
inicio das discussGes sobre implementagdo da TN.

A América Latina, por sua vez, apresenta o
mesmo padrédo de heterogeneidade de cobertura
visto na Asia, enfrentando problemas bastante
semelhantes para a implementagéo de seus pro-
gramas.

No Brasil, a criacdo do PNTN® foi funda-
mental para o avango da cobertura. Mesmo as-
sim, 0 acesso ao teste ainda é muito heterogéneo,
com cobertura menor em estados com menor
envolvimento governamental, e maior nos esta-
dos onde os respectivos 6rgdos administrativos
tém uma atuacdo mais participativa. Quadro se-
melhante se da com relagdo ao grau de oportu-
nidade das coletas. Em que pese a participacéo
de instituicBes que ndo compdem a rede pablica
de servicos de saude, a sua articulagdo com a rede
publica torna-se fundamental para o pleno éxito
dos respectivos programas. Em alguns estados,
este tem sido um fator complicador para o bom
desempenho destes sistemas, enquanto em ou-
tros, este desafio ja parece ter sido ultrapassado.

A participagdo das sociedades profissionais
no programa brasileiro ficou restrita a Socieda-
de Brasileira de Endocrinologia e Metabologia,
que criou um grupo de trabalho para discutir o
problema*. A Sociedade Brasileira de Pediatria
se limitou apenas a incluir a legislagéo criada pelo
Ministério da Satde no seu website, sem emitir
qualquer orientacéo especifica aos pediatras.

Apesar da existéncia do PNTN, ainda persis-
tem questdes geogréficas, politicas econdmicas,
sociais, culturais e educacionais (da populagéo e
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dos profissionais de satde) que podem contri-
buir para as grandes dificuldades de acesso ao
teste®.

Para finalizar, é importante salientar que a
coleta do teste é a primeira de uma série de etapas
que fazem parte do processo de TN. Portanto,
vale a pena ressaltar o artigo publicado por
Wang®, mostrando a experiéncia da provincia
de Shandong (China), onde a cobertura é de se-
tenta por cento, as coletas sao feitas por partei-
ras no terceiro dia de vida; entretanto, as amos-
tras de sangue podem levar até quatro semanas
para chegar ao laborat6rio. Assim fica demons-
trado que o processo de TN requer uma estrutu-
ra ampla e complexa, em que a coleta é apenas o
primeiro passo. Sem uma articulacdo adequada
com as demais etapas, 0s programas se tornam
ineficazes em sua proposta de tratamento preco-
ce e prevencdo de sequelas para o desenvolvi-
mento infantil.
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Resumo: O programa de triagem neonatal (PTN) do estado do Rio de Janeiro (RJ) foi
credenciado para Fase II do Programa Nacional de Triagem Neonatal com dois modelos
de programa de triagem neonatal (PTN) — modelo A e modelo B. Foi realizada analise de
desempenho do PTN de 2005 a 2007. Em 2007, a cobertura chegou a 88,2%, com 33,8%
das coletas realizadas até 7 dias. Os intervalos de tempo foram muito longos em ambos os
modelos. A elevada incidéncia do hipotireoidismo congénito (1:1.030) foi atribuida a
variacoes nos valores de corte do TSH neonatal entre os modelos e no mesmo modelo ao
longo do tempo. Houve discrepancia na incidéncia da fenilcetontria entre os modelos
(modelo A — 1:28.427; modelo B — 1:16.522). A incidéncia da doenga falciforme foi
uniformemente elevada — 1:1.1288, com trago falciforme — 1:21. Os resultados apontam
para a necessidade de um estudo avaliativo de estrutura e processo de forma a gerar
informagdes uteis para o processo de tomada de decisdes que se traduzam em melhorias

no atual desempenho.

Palavras chave: Triagem neonatal; desempenho; fenilcetonurias; hipotireoidismo

congénito; doenca da hemoglobina SC

Abstract: The State of Rio de Janeiro Neonatal Screening Program (NBSP) was
commissioned by the National Neonatal Screening Program as for the Phase Il, with two
models of newborn screening programs (NBSP) — A model and B model. The performance
of the NBSP was analyzed from 2005 to 2007. In 2007, coverage reached 88.2%, with
33.8% of specimens collected until 7 days of life. Time intervals were too long in both
models. High incidence of congenital hypothyroidism (1:1,030) was attributed to
variations in neonatal TSH cutoffs between both models and in the same model along the
time. There was discrepancy in the incidence of phenylketonuria between models (A
model - 1:28,427; B model — 1:16,522). Incidence of sickle cell disease (1:1,288) and
sickle cell trait (1:21) was homogeneously high. These results indicate the need for an
evaluative study of structure and process in order to generate helpful information for the

decision making process translated into improvements for the current performance.

Key Words: Neonatal screening; performance; phenylketonurias; congenital

hypothyroidism; hemoglobin SC disease
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Introducéo

O termo triagem neonatal (TN) designa os testes aplicados nos primeiros dias de
vida para detectar criangas com diversas doengas assintomaticas no periodo neonatal, em
que a interven¢io adequada e oportuna permite evitar seqiielas graves'. Os testes
consistem de dosagem de analitos

em amostras de sangue seco colhidos em papel-filtro, o que facilita o acesso ao
teste para grandes populacdes de recém-natos, centralizando o processo em poucos
laboratorios®. Desde 1963, quando foi iniciada a TN em larga escala para fenilcetonuria
(PKU), nos EUA®, programas de triagem neonatal (PTN) foram constituidos em muitos
paises.

A evolucdo da tecnologia levou a incorporacdo de um nimero crescente de
doencas de naturezas diversas - metabolicas, enddcrinas (hipotireoidismo congénito?,
hiperplasia  adrenal congénita), multi-sist€émicas (fibrose cistica - FC),
hemoglobinopatias®, e infecciosas (toxoplasmose, sifilis, rubéola, HIV)’.

Na década de 80, varios PTNs surgiram em diferentes estados do Brasil de forma
desarticulada, até que, em 2001, o Ministério da Saude (MS) criou o Programa Nacional
de Triagem Neonatal (PNTN)®.

O PNTN visa o acesso universal aos testes e diagndstico precoce das doencas-
alvo, e, para isso, inclui nas suas agdes a confirmacdo diagnostica, o tratamento e
acompanhamento dos casos afetados. O credenciamento dos estados ao PNTN se d4 em
fases em que a incorporagdo de doengas-alvo se faz gradualmente, apos consolidagao do
programa na etapa atual: Fase I — PKU e HC; Fase II - PKU, HC e hemoglobinopatias
(Hbpatias); Fase III - PKU, HC, Hbpatias e FC. Em cada estado foram designados
Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN) como unidades responsaveis pela
articulacdo de todas as atividades relacionadas a TN®.

No estado do Rio de Janeiro, em 1985, uma entidade filantropica iniciou um
modelo de TN para o HC e PKU’, e, em 1988, o instituto estadual de referéncia em
endocrinologia iniciou outro modelo de TN apenas para o HC®. Para fins desta analise, as
acoes de TN naquelas instituigdes receberam as designacdes de “Modelo A” (institui¢ao
de referéncia em endocrinologia) e “Modelo B” (entidade filantrépica). Em 1991, a
Secretaria de Estado de Saude (SES-RJ) formalizou a obrigatoriedade da TN para a PKU

¢ 0 HC em todo o estado em ambas as institui¢des’.
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A Secretaria Municipal de Satde do Rio de Janeiro (SMS-RJ), em 1994, iniciou
um modelo proprio de TN, com testes realizados nos laboratérios da entidade
filantropica, de um hospital municipal e de um centro municipal de saude, seguidos por
confirmagdo diagnodstica e tratamento na entidade filantropica’.

Em 1998, a SES-RJ criou uma parceria entre os institutos estaduais de referéncia
em endocrinologia e hematologia ampliando o espectro de acdo do modelo A, que passou
a incluir as hemoglobinopatias, de maneira que todo o fluxo da TN até o tratamento e
acompanhamento dos casos afetados por aquela doenga ficassem por conta do instituto
de hematologia como um “brago” do modelo A pré-existente'’.

O Estado do RJ foi credenciado para a Fase II pelo PNTN, em 2001, incluindo
trés SRTNs: o instituto de endocrinologia, a entidade filantropica e um hospital

11-12 i~
. Na ocasido, a demanda de testes do

municipal (aqui designado “Modelo C”)
municipio do RJ era distribuida de forma que 1/3 destes eram analisados no laboratorio
da entidade filantropica e o restante no laboratoério do hospital municipal. Em 2005, o
laboratério do hospital municipal foi desativado e sua demanda transferida para o
instituto de endocrinologia, que ficou responséavel por aproximadamente 78% dos testes
do estado. O instituto de referéncia em hematologia (designado SH) passou a apoiar
também o modelo B para confirmagado diagnoéstica e tratamento das hemoglobinopatias.

Até o momento, nao ha na literatura dados sobre o PTN do Estado do RJ e nunca
foi realizada a avaliagdo do PNTN prevista na legislagdo que instituiu o programa®.

Neste artigo sera apresentado um diagnostico situacional do programa a partir dos
dados gerados por ambos os SRTNs no intervalo de 2005 a 2007. O objetivo € contrastar
as diferentes estratégias utilizadas em cada etapa do processo de TN por cada modelo de
PTN visando analisar o desempenho no alcance dos objetivos comuns a ambos: a
cobertura do programa, a efetividade das etapas do programa desde a coleta do teste®
até a confirmagdo diagnostica™ '*. Esta fase ¢ parte de uma pesquisa avaliativa que

também envolve a avaliagdo de estrutura e processo do programa a ser apresentada em

outra publicacao.

Material e Métodos
Trata-se de uma analise retrospectiva das a¢des de um PTN no periodo de 2005 a
2007 no estado do RJ. No periodo estudado, os espécimes para os testes foram colhidos

por profissionais de saide em 422 Unidades de Coleta (UC), que fazem parte da rede de
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TN, distribuidas em 92 Municipios do Estado. As coletas de sangue eram feitas em
papel-filtro (Schleicher & Schiiell 903) por pun¢do de calcanhar e encaminhadas para o
laboratorio a que a UC estava vinculada. A orientacdo para coleta entre o0 3° e o 7° dia de
vida da crianca era comum a ambos os modelos'’.

Em ambos os modelos, as amostras foram submetidas a dosagem de tireotrofina
(TSH) neonatal através do método imunofluorimétrico (Kit AutoDelfia Neonatal hTSH,
PerkinElmer Life and Analytical Sciences, Wallac and Oy, Turku, Finlandia). O
laboratério A adotava o limite de 20,0 pUI/mL, em 2005, reduzido para 10,0 pUI/mL a
partir de 2006. Criangas com valores superiores aqueles limites eram reconvocadas para
confirmacdo diagnéstica de HC através de dosagem sérica de TSH e tiroxina-livre
(T4-livre) (TSH e FrT4 Automated Chemiluminescence System: 180 — Siemens Medical
Solutions Diagnostics, Chicago, IL, Estados Unidos).

No laboratorio B, os valores limites de TSH neonatal eram diferenciados em
funcdo da idade da crianga no momento da coleta. Para coletas entre o 3° e o 7° dia de
vida, adotava-se o valor critico de 15,0 pUI/mL, acima do qual era realizada nova coleta
em papel-filtro na UC. Se os niveis de TSH persistissem acima de 10,0 pUI/mL a crianga
era submetida a confirmagao diagndstica em soro. Coletas realizadas em prazo superior a
7 dias de vida tinham valor critico de 10,0 pUI/mL. A confirmacdo diagndstica com
dosagens séricas de TSH e Ts-livre era realizada pelo método imunoenzimatico
(Symbiosys Diagnostica Ltda., Leme, SP, Brasil). Em ambos os modelos, os casos
confirmados eram tratados com L-tiroxina na dose de 10 a 15 pg/kg/dia'.

Para a Phe, cada laboratorio aplicava metodologias e valores limites distintos. No
laboratorio A era utilizado o método fluorimétrico (Kit Neonatal Phenylalanine,
PerkinElmer Life and Analytical Sciences, Wallac and Oy, Turku, Finlandia). Criangas
com valores acima de 3,0 mg/dL até 10,0 mg/dL eram submetidas a nova coleta em
papel-filtro, em que a Phe era novamente analisada pelo mesmo método. Resultados
dentro do mesmo intervalo indicavam hiperfenilalaninemia benigna e a crianca era
mantida sem tratamento. Valores superiores a 10,0 mg/dL indicavam a necessidade de
confirmacao diagnostica, que era feita utilizando-se o0 mesmo método. A persisténcia de
niveis acima de 10,0 mg/dL indicavam PKU cléassica e a necessidade de tratamento
imediato com dieta especifica.

No laboratério B, a Phe era dosada pelo método colorimétrico enzimatico

(NeoLisa PKU Kit; Internacional Cientifica Ltda., Sdo José dos Campos, Brasil).
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Coletas realizadas antes de 5 dias de vida, com resultados entre 3,5 e 4,0 mg/dL levavam
a amostra a ser analisada por outro método (cromatografia de aminoacidos de camada
delgada) para afastar o diagnostico de tirosinemia ou nutri¢do parenteral completa.
Coletas realizadas acima de 5 dias com resultados entre 5,0 ¢ 10,0 mg/dL indicavam a
necessidade de coleta de segunda amostra. A persisténcia destes valores sinalizava para
hiperfenilalaninemia benigna sem necessidade de tratamento. Resultados acima de 10,0
mg/dL na primeira amostra conduziam a confirmagdo diagndstica para PKU classica e
tratamento dietético especifico.

Para analise de Hb, no modelo A, as amostras de sangue em papel-filtro ¢ os
dados dos recém-natos eram enviadas ao SH onde a Hb era analisada por cromatografia
liquida de alta performance (HPLC - VARIANT™ — pA-thalassemia Short Program,
United States, Bio-Rad Laboratories, Hercules, CA - USA) para detec¢ao das
hemoglobinas S e C. Resultados normais eram retornados ao laboratério principal para
incorporagdo ao laudo tnico com os demais resultados. Os casos heterozigotos com Hb
AS (traco falcémico) tinham um informe anexado ao laudo para orientacao a familia. Os
homozigotos para Hb SS (doenga falciforme) eram reconvocados pelo SH para
confirmagao diagnoéstica e tratamento no respectivo ambulatdrio.

No modelo B, a Hb era analisada no laboratorio proprio por meio de Focalizagio
Isoelétrica (Resolve Hemoglobin Kit PerkinElmer Life and Analytical Sciences, Wallac
and Oy, Turku, Finlandia) e confirmada por HPLC (VARIANT™ — Sickle Short Program,
United States Bio-Rad Laboratories, Inc., Hercules, Ca) visando a detec¢ao das Hbs SS,
FC, FSA e FSC. O procedimento com os heterozigotos era o mesmo adotado pelo
modelo A. Os pais dos homozigotos para Hb SS eram reconvocados diretamente e
encaminhados ao ambulatério do SH, onde seguiam procedimento idéntico aos dos casos
detectados pelo modelo A.

Todo o processo laboratorial no modelo A era automatizado desde a recepgdo da
amostra até a liberagdo dos resultados. Os resultados normais ou com traco falcémico
eram enviados as UC por correio e distribuidos as familias. Os resultados alterados eram
entregues pessoalmente as familias no momento da confirmacdo diagnostica no
laboratorio principal, com exce¢do dos casos dos doentes falcémicos, cujos resultados
eram entregues no SH. No modelo B, o sistema automatizado s6 atendia as etapas de

cadastro de amostras e emissao de laudos, e as etapas intermediarias eram feitas
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manualmente. Os resultados normais eram entregues as UC através de portador e os
alterados seguiam fluxo semelhante ao do modelo A.

Os dados dos recém-natos eram registrados no momento da coleta em fichas na
UC e nos respectivos cartdes de papel-filtro. Os bancos de dados de ambos os modelos
de PTN eram alimentados com os dados demograficos, as datas de nascimento e de
coleta existentes nos cartdes de papel-filtro, além das datas das etapas intermedidrias do
processo interno dos laboratdrios apds a chegada das amostras de sangue aos respectivos
laboratorios. As amostras consideradas invalidas por coleta ou identificagdo inadequada
eram cadastradas com os respectivos motivos no sistema antes de gerarem o processo de
busca ativa.

Em ambos os modelos, o processo de busca ativa era acionado pelos respectivos
Servigos Sociais, que tinham formuldrios préprios em que eram registrados dados
demograficos, motivo da reconvocagdo, datas de reconvocagdo e comparecimento, e, se
fosse o caso, motivo de ndo-comparecimento, além dos resultados dos testes alterados e
resultados confirmatorios para os casos reconvocados.

Foram usados como indicadores de desempenho para TN aqueles propostos por
Webster'® ¢ Santos'’, separados em trés categorias: Triagem neonatal — cobertura;
propor¢ao de amostras validas; idade dos recém-natos no momento da coleta; tempo
entre coleta das amostras e chegada nos SRTNs; tempo entre chegada das amostras ao
laboratério e reconvocagdo por resultados alterados; nimero de locais de coleta; Busca
ativa — propor¢do de reconvocagdes por resultados alterados e amostras invalidas;
propor¢ao de criancas que compareceram as reconvocagdes por resultados alterados ou
por amostras invalidas; tempo decorrido para comparecimento para confirmacio
diagnodstica ou coleta de 2* amostra; Diagnostico — ntimero e proporg¢do de casos
confirmados para cada doenca, idade (em dias) no momento do diagndstico.

A coleta de dados foi realizada por profissional de satide de nivel superior com
experiéncia prévia em TN especialmente treinado. A fonte de informagao utilizada para a
coleta de dados foram os relatorios mensais emitidos pelos trés SRTN inicialmente
credenciados pelo MS para monitoramento do PNTN de 2002 a 2007. Como o hospital
municipal foi desativado no final de 2004, os respectivos dados s6 estavam disponiveis
até o fim de 2003 e foram utilizados apenas para efeito de célculo de cobertura. As
demais analises ficaram restritas ao periodo de 2005 a 2007, intervalo em que foi

possivel acesso as informagdes nos demais modelos de PTN, mas ndo autorizado pelo
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SH. Apesar da existéncia de legislagcdo especifica para TN na rede privada, os dados das
operadoras de planos de satide ndo estavam disponiveis.

Os dados para andlise de desempenho foram colhidos de diferentes fontes:
Sistema de Nascidos Vivos (SINASC-DATASUS)'"; relatorios de monitoramento dos
SRTNs enviados ao MS; documentacao da rotina dos servigos como mapas e¢ formularios
de trabalho, bases de dados dos servigos, relatorios de atividades, instrumentos para
convocacdo para 2* coleta por amostras invalidas ou para confirmacdo diagndstica de
casos suspeitos; planilhas de controle de comparecimento para 2* coleta ou para
confirmagdo diagnostica.

Os dados obtidos foram tabulados em planilhas eletronicas. As planilhas originais
foram adicionados campos para datas de nascimento, coleta, cadastro, reconvocacao,
comparecimento, chegada de 2* amostra/confirmacdo diagnostica; motivo de
reconvocacdo por amostra invalida; motivo de nao-comparecimento; resultados
confirmatorios de TSH, T4-livre e Phe.

Os dados colhidos para as amostras invalidas foram: nimero da amostra; data de
nascimento, data de coleta, codigo da UC, data de recepcdo da amostra, motivo de
rejeicdo da amostra e data de recep¢ao da 2* amostra. No caso das amostras com
resultados alterados foram obtidos os dados: iniciais da crianga, nimero amostra, data de
nascimento, data da 1* coleta, cddigo da UC, data de cadastro da 1* amostra, resultado
alterado, data de liberagao do resultado, data de reconvocacdo, data dos resultados
confirmatorios, resultados confirmatorios para cada analito.

Todos os indicadores foram calculados para cada ano do periodo de 2005 a 2007,
com excec¢do da cobertura, conforme explicado anteriormente.

No célculo de cobertura, o numerador incluiu a soma dos totais de testes
realizados pelos trés modelos de TN e no denominador os totais de nascidos vivos
obtidos do SINASC'. A propor¢do de amostras validas foi calculada da seguinte
maneira: (total de testes recebidos — total de amostras invalidas) / total de testes
recebidos.

A idade dos recém natos no momento da coleta foi calculada de duas formas. A
primeira considerou os totais de testes colhidos por faixas etarias registrados nos
relatorios enviados a0 MS. A partir desses totais, foi calculada a proporc¢do das coletas
feitas até o 7° dia de vida, entre o 8° € 0 30° dia, € com mais de 30 dias, em cada modelo

de TN, anualmente. A outra analise levou em consideragdo as datas de nascimento e de
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coleta dos casos confirmados, obtidas nos documentos de busca ativaA propor¢do de
criangas que compareceram as reconvocagdes na busca ativa por amostras invalidas foi
estimada pelo total de 2* amostras sobre o total de reconvocagdes, e considerou que a
totalidade dos reconvocados deveria comparecer para a 2* coleta. O calculo de tempo
para comparecimento também se baseou nas datas de reconvocacao e nas datas de coleta
de 2* amostra.

Na andlise da efetividade dos modelos foi considerado o tempo despendido nas
etapas intermedidrias do processo de TN - transporte das amostras até os laboratorios,
permanéncia no laboratério até a reconvocac¢do, da reconvocagdo a confirmacao
diagnostica, e, finalmente, a idade no momento do diagnodstico. Para isso, foram
calculadas as médias (desvios padrdes) e medianas (intervalos interquartilicos) de tempo
baseados nas datas fornecidas pelos laboratérios nos formularios de busca ativa por
resultados alterados. As informagdes relativas as hemoglobinopatias do modelo A
existentes nos relatorios mensais ndo puderam ser confirmadas porque esta etapa era
terceirizada para o SH.

Os calculos de freqiliéncia para cada doenca levaram em conta os totais de casos
confirmados em cada laboratorio em relagdo aos totais de testes realizados no mesmo
laboratorio, assim como o total geral de casos de cada doenca pelo total de testes
realizados por ambos os laboratorios. Os calculos de incidéncia foram realizados
anualmente e considerada como referéncia a data do nascimento das criangas. Foram
excluidos os registros duplicados e os casos que estavam em tratamento, porém nao
haviam sido submetidos a TN pelo proprio laboratorio, pois ndo havia informagdes sobre
etapas intermedidrias da TN.

Todos os dados foram analisados com auxilio do aplicativo estatistico SPSS'. Foi
realizada uma verificagdo nos dados apresentados nos relatorio enviados ao MS e feitas
corregoes de digitacao.

Este projeto de pesquisa foi aprovado pelos Comités de Etica em Pesquisa da
Escola Nacional de Saude Publica (Parecer CEP/ENSP N° 113/08) e do instituto estadual
de referencia em endocrinologia (Parecer CEP/IEDE N° 48/08). O Conselho Superior da
entidade filantropica concordou com a realizagdo da pesquisa e a Presidente da
instituicdo formalizou através de Termo de Anuéncia. A pesquisa foi financiada pela
Fundagdo de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio de Janeiro (FAPERJ) através do
Programa de Auxilio a Pesquisa (APQl1 N° E-26/111.443/2008) e pelo Conselho
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Nacional de Desenvolvimento Cientifico e Tecnologico (CNPq, processo N°

308651/2006-5).

Resultados

Os dados foram coletados de outubro de 2008 a maior de 2009. Para o modelo A
os dados s6 foram disponibilizados mediante a coleta pela equipe propria da instituicao.
O SH ndo permitiu acesso aos dados relativos as hemoglobinopatias, cuja analise ficou
restrita aos dados disponiveis nos relatdrios de monitoramento do PNTN.

A cobertura do PTN aumentou no periodo analisado, apesar da aparente queda
observada em 2004 (Tabela 1). Como os relatérios das atividades do modelo C em 2004
nao estavam disponiveis e sua producdo naquele ano ndo foi considerada no célculo, a
cobertura em 2004 est4 subestimada. Com a transferéncia da demanda do modelo C para
o modelo A em 2005, este elevou a sua participagdo 78,5%, em 2005, para 81,3% do
total de testes realizados no estado, em 2007, ficando o restante a cargo do modelo B.

(Tabela 1)

A freqiiéncia dos testes de triagem neonatal por faixa etaria no momento da coleta
(Tabela 2) indica um aumento na proporg¢ao de coletas realizadas até 7 dias em ambos os
modelos, chegando em 2007, a constituir 33,8% de todos os testes realizados no estado
naquele ano.

(Tabela 2)

Na andlise desta mesma informacdo sob a perspectiva dos recém-natos
reconvocados por resultados alterados (n = 3.057) (Figura 1), a proporgdo de coletas
mais precoces ocorreu no modelo A, com 41,2% das coletas realizadas até¢ 7 dias,
enquanto o modelo B apresenta 22,5% das coletas no mesmo intervalo. Houve 425 casos
(12,2%) em que ndo havia dados suficientes para calculo da idade na coleta. Estes casos
foram mais freqiientes no modelo A (419), pois se tratavam de criangas diagnosticadas
em outros servi¢os e encaminhadas para tratamento naquele instituto de referéncia em
endocrinologia.

(Figura 1)

Os relatérios mensais demonstram que, em ambos os modelos, praticamente a
totalidade das amostras (modelo A = 99,6%; modelo B = 99,9%) foram consideradas
validas. No pequeno conjunto de amostras invalidas (1721 no modelo A; 111 no modelo

B), houve predominio de coletas inadequadas. Quando surgiam amostras invalidas, o
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servico de busca ativa era acionado e feito contato com a UC para realizagao da 2* coleta.
As amostras invalidas foram o principal motivo que levaram a busca ativa, com
proporg¢des anuais variando de 65,0 % a 34,9 % no modelo A, e 76,7 % a 56,0 % no
modelo B.

A proporcao de reconvocagdes pelo modelo A aumentou de 0,28% em 2005, para
1,29% em 2007, em decorréncia de resultados alterados acompanhando a reducdo no
valor critico do TSH neonatal ao longo do tempo. A propor¢do de reconvocagdes por
amostras invalidas diminuiu de 0,55% em 2005, para 0,24% em 2007. No modelo B,
houve redugdo nas propor¢des de reconvocagdes por ambos 0s motivos — no caso dos
resultados alterados, de 0,82%, em 2005, para 0,57%, em 2007, e, por amostras invalidas,
de 0,16%, em 2005, para 0,05%, em 2007. A propor¢do geral de reconvocacdes no
modelo B ¢ menor do que a observada no modelo A.

As propor¢des de comparecimentos a reconvocagdo por amostras invalidas
sofreram incremento no modelo A de 39,7% em 2005, para 81,4% em 2007. Ja no
modelo B, ocorreu resultado inverso, com as seguintes proporgdes: de 89,6% em 2005,
para 71,1% em 2007.

Os intervalos de tempo para reconvocagdo por amostras invalidas e coleta de 2°.
amostras foi de 26,4 + 31,1 dias de vida (N = 569; mediana = 16 dias; variagao = 0-255),
no modelo A, e, de 32,4 + 40,3 dias de vida (N = 92; mediana = 19 dias; variacao = 0-
211), no modelo B.

Na andlise do tempo necessario para a execugao das etapas intermediarias entre o
nascimento até a confirmagdo diagnostica foram utilizadas as datas disponiveis nos
formuldrios de busca ativa por resultados alterados (confirmados e ndo-confirmados)
para as diferentes doencas em ambos os modelos. A excecdo ficou por conta dos
resultados alterados de Hb no modelo A, cuja busca ativa era terceirizada pelo SH e este
nao disponibilizou as informagdes.

(Figura 2)

A mediana de idade na coleta de espécimes foi mais alta no modelo B (9 dias) do
que no modelo A (6 dias) (Figura 2). No modelo B, 75% dos recém-nascidos tiveram
amostras coletadas até¢ 13 dias de vida, enquanto no modelo A o valor do percentil 75 foi
de 9 dias.

As diferentes estratégias de transporte das amostras das UC até os laboratorios

fizeram pouca diferenca no tempo decorrido nesta etapa. O modelo A, que transportava
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amostras via correio, teve mediana de 8 dias, com 75% das amostras levando 11 dias
para chegar ao laboratorio, enquanto o modelo B, que transportava via portador, teve
mediana de 7 dias, com 75% das amostras levando até¢ 10 dias para chegar ao destino
(Figura 2).

Os maiores intervalos observados foram na permanéncia das amostras no
laboratério. Apesar de ter todas as etapas internas automatizadas, o modelo A apresentou
o maior intervalo de tempo, com mediana de 20 dias e 75% das amostras levando 26 dias
para sua conclusdo. Nesta andlise s6 foram computados os tempos dos casos
reconvocados por resultados alterados. Nestes casos, a reconvocagdo independia da
liberagdo dos resultados de todos os analitos. E possivel que, para os resultados normais,
este intervalo fosse maior, visto que estes resultados s6 eram liberados quando todos os
resultados estavam prontos e, no modelo A, havia uma passagem das amostras pelo SH
para realizagdo da dosagem de Hb e retorno deste resultado ao laboratdrio principal para
incorporagdo ao laudo final antes de sua liberagao.

O modelo B, onde os processos internos do laboratorio eram manuais e todos os
analitos eram processados in loco, apresentou mediana de 15 dias, com 75% das
amostras levando até 21 dias para serem submetidas a reconvocacao.

Na reconvocagdo para confirmagdo diagnostica, no modelo A, a busca ativa era
intermediada pela UC, com mediana de tempo de 7 dias, e 75% dos casos levaram até 14
dias para confirmacao diagndstica. O modelo B apresentou mediana de 9 dias, com 75%
dos casos levando até 18 dias, apesar do contato ser direto com a familia.

Se mediana de idade no diagndstico (somatorio de todos os intervalos de tempo
entre nascimento e a confirmacdo diagnoéstica) foi 48 dias para o modelo A e 47,5 dias
para o modelo B, no total., 75% dos casos levaram até 60 dias de vida para terem seus
diagnésticos confirmados independente das estratégias intermediarias utilizadas.

Para o HC, embora a mesma metodologia de dosagem para TSH neonatal tenha
sido utilizada, houve diferenca nos niveis criticos entre os laboratorios € em um mesmo
laboratorio ao longo do tempo, como no caso do modelo A (Tabela 3). A taxa de
incidéncia de HC no modelo A aumentou acentuadamente até 2007, quando chegou a ser
7,7 vezes maior do que no modelo B. Isso refletiu claramente na sensibilidade do teste,
aumentando as taxas de reconvocagdo e incidéncia parcial, no modelo A, e global da

doenga ao longo dos anos.
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Os métodos de dosagens e valores criticos para Phe utilizadas pelos dois
laboratorios eram diferentes, com taxas de reconvocac¢des mais baixas no modelo A e
incidéncias parciais mais elevadas no modelo B. No caso da doenca falciforme, observa-
se que, apesar da utilizacdo de metodologias distintas as taxas de reconvocagdo e

incidéncias da doenca e do traco falcémico foram semelhantes nos dois modelos.

Discussao

Os PTN sdo sistemas complexos e dindmicos que envolvem diversas estruturas
organizacionais, processos de trabalho, categorias profissionais, gestores e usuarios.
Mesmo assim, todas as etapas deste sistema devem fluir de forma harmonica e articulada,
dentro de um intervalo de tempo minimo para atender os objetivos de diagndstico e inicio
do tratamento dentro de uma janela de tempo ideal'®.

Atingir a cobertura de 100%, meta comum a todos os PTN no mundo, tem
representado um grande desafio inclusive para paises mais desenvolvidos. Como
ilustracdo, temos o Canada que, em 2006, alcangou a modesta cobertura de 76%° ¢ a
Bélgica com uma cobertura de 87%".

O Brasil, com seu programa governamental, com meta de acesso universal, ainda
tem cobertura bastante heterogéneaentre os estados em diferentes fases de implantacao
do programa: na Fase III (mais avancada) h4 coberturas universais; na Fase II, as
coberturas variam de 70% a 99%; e na Fase I, estas variam de 3% a 47%%,

A cobertura do estado do RJ, em 2007 (88,2%) é semelhante a de outros estados
da regido sudeste, como Sdo Paulo (88%) e Espirito Santo (87%)*. A existéncia de mais
de um SRTN ndo se mostrou um fator facilitador de acesso ao teste. O predominio do
modelo A (81,1% dos testes em 2007) em relagdo ao modelo (18,9% dos testes em 2007)
se explica em parte pela vinculagdo destes com um numero de municipios menores e
menos populosos.

O resultado de cobertura pode apresentar inconsisténcias em virtude de este
considerar como numerador o total de amostras colhidas ao invés de total de recém-natos
submetidos ao teste. Dessa forma, pode haver inclusdo de 2* amostras erroneamente

cadastradas como testes de triagem inicial®®

. Além disso, nao estavam disponiveis os
registros de testes realizados no setor privado, que t€ém importante papel no sistema de
saude do estado do RJ, muito embora este ndo possa ser considerado como unico fator

responsavel pela diferenga a ser alcangada na totalizagdo da cobertura ao longo dos anos.
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A proporg¢ao de testes com coleta tardia ¢ relativamente alta, embora haja sinais
de melhoria neste indicador, mais acentuada no modelo A, principalmente quando
analisado sob a perspectiva das reconvocagdes por resultados alterados, em que 41,2%
dos testes sdo colhidos no intervalo ideal. As faixas etdrias de coleta dos testes em
intervalos tao longos como sao disponibilizadas nos relatorios de monitoramento para o
PNTN ndo discriminam bem cendrios distintos e podem ocultar os esforgos
implementados pelos SRTN para melhorias neste indicador. De forma geral, a deficiéncia
na cobertura e as coletas tardias sugerem problemas na disponibilidade e oportunidade da
coleta — problema comum a diversos estados brasileiros, como Mato Grosso, Espirito
Santo, Sergipe ¢ outros?> %% %",

A propor¢dao de amostras validas se mostrou adequada. Contudo, na analise da
pequena parcela de amostras invalidas e das razdes para a sua inadequagdo,
predominaram amostras de sangue consideradas imprdprias para analise laboratorial, o
que implica na necessidade de reconvocagao para novas coletas, retardando o processo de
diagndstico. Na busca ativa de casos suspeitos, as amostras invalidas também
sobrecarregam o sistema e diminuem sua eficiéncia.

A busca ativa depende fortemente de recursos humanos, que no modelo A,
incorporavam profissionais do proprio servico ¢ da UC. A melhora no desempenho
naquele modelo pode ser atribuida a investimentos em contratagdo, capacitagdo € maior
envolvimento dos profissionais com a atividade em questdo. Considerando a forte
dependéncia da atividade no elemento recursos humanos, a queda no seu desempenho no
modelo B sugere problemas nessa area. Em programas dessa natureza, esta ¢ uma etapa
critica para o bom resultado de todo o processo, ja que o tratamento precoce dos casos
afetados depende de uma equipe de busca ativa em condigdes de dar respostas imediatas
no momento em que ha necessidade de localizacao de um caso suspeito.

As diferentes estratégias de transporte das amostras entre UC e laboratorio
utilizadas pelos dois modelos fizeram pouca diferenca no intervalo de tempo, ja que as
medianas de tempo ficaram entre 7 e 8 dias, independente do método utilizado. Estes
intervalos foram semelhantes aos encontrados em Santa Catarina (média de 7.4 dias)™,
porém menores do que os de Mato Grosso, com mediana de 10 dias®, e Sergipe, com
tempo médio de 10 dias®.

O tempo entre cadastro das amostras no laboratorio e reconvocagdo de casos

suspeitos € a etapa mais critica do processo e foi a mais longa nos dois modelos. Apesar
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de ter todas as etapas internas automatizadas, o modelo A apresentou mediana de tempo
de 20 dias, com 75% das amostras levando até 26 dias para a reconvocagdao. O modelo B,
com processo ndo automatizado, teve mediana de 15 dias, com 75% dos testes chegando
ha 21 dias até a reconvocacdo. Vale salientar que este intervalo se refere apenas aos
testes alterados e que, portanto, ndo aguardaram os demais resultados para a sua
liberagdo. E possivel que resultados normais levassem mais tempo para liberagio,
particularmente no modelo A, em que a anélise da hemoglobina era feita em laboratdrio
externo e os laudos so eram emitidos quando todos os resultados estavam disponiveis'’.
O PTN do Mato Grosso apresentou intervalo de tempo bem maior para executar a mesma
etapa, com mediana de 46 dias®™. Por outro lado, 0 LACEN de Santa Catarina teve
mediana de tempo de 1 dia, liberando 100% dos resultados com apenas 4 dias apds a
chegada das amostras ao laboratério™. O PNTN recomenda o prazo méaximo de 7 dias
para liberagdo de resultados™ enquanto, no Reino Unido e Estados Unidos, esteve
intervalo ndo deve superar 4 dias’' >

Para a reconvocagdo dos casos suspeitos e confirmagdo diagndstica, os modelos
utilizavam estratégias diferentes e ambos apresentaram intervalos longos nesta etapa.
Apesar do modelo B fazer contato direto com as familias, o seu desempenho (mediana de
9 dias) se mostrou inferior ao do modelo A, que fazia reconvocagdes por intermédio das
UC. A mediana de 7 dias obtida pelo modelo A ¢ equivalente & encontrada pelo PTN de
Santa Catarina®™. Em programas dessa natureza, esta ¢ uma etapa critica para o bom
resultado de todo o processo, ja que o tratamento precoce dos casos afetados depende de
uma equipe de busca ativa em condi¢oes de dar respostas imediatas no momento em que
ha necessidade de localizagdo de um caso suspeito.

Muito embora existam dois modelos de PTN no estado do RJ, com recursos
materiais ¢ humanos diferenciados, estratégias e processos distintos, pode-se perceber
que a idade no diagnostico em ambos foi praticamente a mesma, com mediana de 47 dias
no modelo A e de 46 dias no modelo B e, em ambos, 75% das criangas chegavam ao
diagnostico com até 60 dias. Este intervalo ¢ mais do que trés vezes o prazo preconizado
pela literatura'®, estd acima do intervalo encontrado no Rio Grande do Sul, de 24 dias™,
porém ¢ inferior aos encontrados em estados como Mato Grosso (mediana de 75 dias)’ e
Sergipe (64 = 17 dias)”. Este intervalo reduz a efetividade do programa na prevengio de

seqiielas neurologicas.
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A variagdo na taxa de convocacao e incidéncia do HC se explica pelas diferencas
nos valores de corte do TSH neonatal entre laboratdrios e no mesmo laboratorio ao longo
do tempo. Grandes variacdes foram observadas em diferentes estados brasileiros, que
utilizavam o mesmo método do estado do RJ, como o Mato Grosso, com 1: 9.448%:
Sergipe, com 1: 6.00529; Bahia, com 1I: 4.00036; Rio Grande do Sul, com
1: 2.746>. Entretanto, em nenhum estado foi encontrada incidéncia tdo elevada como a
do RJ. Mesmo em Ribeirdao Pret024, onde a TN utiliza o mesmo método e valor de corte
do laboratorio A, a incidéncia ficou em 1: 2.595.

O aumento nas reconvocagdes para HC pelo modelo A provavelmente se deveu as
modificagdes nos valores criticos do TSH neonatal. Harris & Pass’’, em uma anélise do
comportamento epidemiologico do HC ao longo de 25 anos nos Estados Unidos,
observaram um crescimento continuo e acentuado na incidéncia da doenga atribuivel a
alteracdes nos critérios diagnosticos além de fatores ambientais, mudangas na
composi¢ao populacional e no comportamento reprodutivo.

As grandes variagcdes nas incidéncias de PKU também sdo verificadas nos
diferentes estados, como ¢ o caso do Mato Grosso, com 1: 33.068%, Bahia, com 1:
22.000%", Sergipe, com 1: 23.036°’; Rio Grande do Sul, com 1: 16.229°* ¢ Ribeirio Preto
(SP), com 1: 19.409**. Loeber’' ja havia demonstrado uma grande variacdo nos
diferentes paises da Europa. O que chama a atencdo no caso do RJ ¢ que, em um mesmo
estado, havia dois laboratérios utilizando metodologias distintas, com incidéncias e taxas
de reconvocagdo muito discrepantes. Aparentemente, um modelo poderia estar perdendo
casos € o outro, com sensibilidade muito elevada, provavelmente estaria reconvocando
um grande ntmero de falso-positivos, perdendo eficiéncia e aumentando, de forma
desnecessaria, a tensdo sobre algumas familias com diagndsticos equivocados.

O comportamento da freqiiéncia das hemoglobinopatias se mostrou homogéneo
para ambos os modelos e, embora a incidéncia se encontrasse elevada, ela era coerente
com a significativa contribui¢cdo afro-descendente na etnia da populag¢do fluminense. A
maior prevaléncia de doenga falciforme encontrada no Brasil se encontra no estado da
Bahia, onde a prevaléncia ¢ de 1: 650*®. No extremo oposto, estdo os estados do sul, onde
a imigracao européia predomina na composi¢do étnica, com prevaléncias muito menores
da doenca, como é o caso do Rio Grande do Sul, com 1: 39.00039, ¢ Parana, com
1: 24.500%. Estes dados levantam a questdo sobre se, na sele¢do de doengas que fazem

parte do painel do PNTN, ndo seria possivel se levar em conta a grande extensdo
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geografica do pais, respeitando as diferencas regionais e as respectivas composicoes

demograficas e epidemioldgicas, de forma a torna-lo mais custo-efetivo.

Concluséo

Os resultados deste trabalho sugerem que, além da complexidade inerente a
qualquer PTN, o do estado do RJ conta com dois modelos de PTN que langam mao de
estratégias diferenciadas para cada uma das etapas do processo, € ambos apresentaram
desempenho aquém das metas preconizadas pela literatura internacional. A literatura ja
mencionou que “a multiplicidade de laboratdérios de triagem neonatal demonstrou de
forma consistente ser um obstaculo a adequada implementagdo da TN devido a
fragmentacdo dos servigos de testagem, pois geralmente oferece resultados de baixa
qualidade a custos mais elevados™”.

O contexto do programa fluminense desperta para a necessidade de um estudo
avaliativo sobre os fatores que afetam o acesso a triagem neonatal, além das questdes
relativas a estrutura e processo em todas as etapas que levam ao diagnostico dos casos
suspeitos, com vistas a identificar problemas e oportunidades de melhorias para o
desempenho do programa.

No ambito nacional, o PNTN foi elaborado para garantir ndo apenas o acesso ao
teste, mas todas as etapas que vao até o tratamento e o acompanhamento dos casos
detectados. Na sua etapa de implementagdo, ele parece ter sido bem sucedido na medida
em que todos os estados brasileiros hoje contam com um SRTN e uma rede de coletas.

Apos oito anos de existéncia, faz-se necessario um processo avaliativo de forma a
gerar informagdes Uteis aos gestores para que estes possam rever estratégias e fazer os
ajustes necessarios para que os PTN possam realmente ser efetivos no alcance de suas
metas. S6 assim, o PNTN podera tomar folego para expandir os seus horizontes e ampliar
o seu painel de doencas, beneficiando uma populagdo mais abrangente de criangas

afetadas por um espectro muito maior de doencas congénitas.
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Tabelas

Tabela 1 — Evolucéo da Cobertura do Programa de Triagem Neonatal no Estado do
Rio de Janeiro - 2002 e 2007.

Cobertura(%)
Ano 2002 2003 2004 2005 2006 2007
Nascidos Vivos 232.232 232.255 229.901 223.094 217.674 198.687
Testes TN 166.316 182.623 151.136 177.194 188.876 175.178
Cobertura(%) 71,6 78,6 65,7 79,4 86,8 88,2

Tabela 2 — Distribuicé@o de testes por faixa etaria de coleta (dias de vida) por modelo
de Programa de Triagem Neonatal - periodo de 2005 e 2007.

Idade das criancas na coleta (dias de vida)

2005 2006 2007
Modelo A Modelo B Modelo A Modelo B Modelo A Modelo B
n % n % n % n % n % n %
Até 7 dias 28.303| 20,3|14.523| 38,1 | 48.708| 31,8|14.610| 40,8| 53.294| 37,5[13.868| 42,0
8 a 30 dias 92.132| 66,2|21.552| 56,6| 97.734| 63,9]19.684| 54,9| 83.666| 58,9]|16.540| 50,1
> 30 dias 18.661 | 13.4| 2.023 5,3 6.589 43| 1.551 4,3 5.175 3,6 2.635 8,0
Total 139.096 | 100,0 | 38.098 | 100,0 | 153.031| 100,0 | 35.845| 100,0 | 142.135| 100,0 | 33.043 | 100,0
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Tabela 3 — Valores criticos dos diferentes métodos laboratoriais, taxas de reconvocacao e freqiiéncia das doencas detectadas nos
diferentes modelos de Programa de Triagem Neonatal do estado do Rio de Janeiro, entre 2005 e 2007.

2005 2006
Modelo B
Hipotireoidismo Congénito
M¢étodo (TSH neonatal) IFMA IFMA IFMA IFMA IFMA IFMA
Valor limite >20,0 mUl/mL > 15,0 mUI/mL > 10,0 mUI/mL > 15,0 mUI/mL >10,0 mUI/mL > 15,0 mUI/mL
N parcial 139096 38098 153031 35845 142135 33043
N global 177194 188876 175178
N° de casos 42 7 126 12 165 5
Total de casos 49 138 170
Taxa de reconvocagio 8x10™ 4x10™ 58x10™ 8x10™ 16x10™ 4x10™
Incidéncia parcial 1:3.311 1:5.442 1:1.215 1:2.987 1:861 1:6.609
Incidéncia global 1:3.616 1:1.369 1:1.030
Fenilcetonuria
Método (Fenilalanina) Fluorimétrico Enzimatico Fluorimétrico Enzimatico Fluorimétrico Enzimatico
Valor limite > 3,0 mg/dL > 5,0 mg/dL > 3,0 mg/dL > 5,0 mg/dL > 3,0 mg/dL > 5,0 mg/dL
N° de casos 5 2 9 3 5 2
Total de casos 7 12 7
Taxa de reconvocagao 8x10™ 3x107 8x10° 5x107 5x107 2x107™
Incidéncia parcial 1:27.819 1:19.049 1:17.003 1:11.948 1:28.427 1:16.522
Incidéncia global 1:25.313 1:15.740 1:25.025
Método (Hb) HPLC Focalizagao HPLC Focalizagdo HPLC Focalizagdo
Valor limite Hb SS, FC, FSA e FSC | Hb SS, FC, FSA e FSC | Hb SS, FC, FSA ¢ FSC | Hb SS, FC, FSA e FSC | Hb SS, FC, FSA ¢ FSC | Hb SS, FC, FSA e FSC
N° de casos 116 28 104 26 112 24
Total de casos 144 130 150
Taxa de reconvocagdo 8x10™ 7x10™ 7x107 7x107 8x10™ 7x10™
Incidéncia parcial 1:1.199 1:1.361 1:1.471 1:1.379 1:1.269 1:1.377
Incidéncia global 1:1.205 1:1.452 1:1.288
Método (Hb) HPLC Focalizagdo HPLC Focalizagdo HPLC Focalizagio
Valor limite Homozigoto Hb S Homozigoto Hb S Homozigoto Hb S Homozigoto Hb S Homozigoto Hb S Homozigoto Hb S
N° de casos 5655 1594 7291 1521 6945 1403
Total de casos 7249 8812 8348
Incidéncia parcial 1:25 | 1:24 1:21 [ 1:24 1:20 | 1:24
Incidéncia global 1:24 1:21 1:21
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Figuras

Figura 1 — Faixas etarias (em dias) na coleta dos testes dos casos reconvocados por
resultados alterados em ambos os modelos de Programas de Triagem Neonatal do
estado do Rio de Janeiro (n = 3057).
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Figura 2 — Intervalos de tempo (em dias) entre o nascimento e a confirmacéo diagnostico, observados com 0s casos reconvocados por
resultados alterados (confirmados ou ndo), em ambos os modelos de Programa de Triagem Neonatal do estado do Rio de Janeiro,

entre 2005 e 2007.
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Resumo: O programa de triagem neonatal do estado do Rio de Janeiro (RJ) foi
credenciado para Fase Il do Programa Naciona de Triagem Neonatal e possuia 422
Unidades de Coleta (UC) que enviavam os testes de triagem neonatal para dois Servicos de
Referéncia (SRTN) —um instituto estadual de referéncia em endocrinologia e uma entidade
filantrépica. A avaliacdo do desempenho das UC considerou os componentes de estrutura e
processo da coleta dos testes, envio aos SRTN e busca ativa para 22 amostras e
confirmagdo por resultados alterados. Foi selecionada uma amostra de 66 UC de acordo
com o tipo (UC B, maternidades, hospitais gerais, Programa de Salde da Familia, postos
de salde estaduais e postos de salde municipais, localizagdo geografica (regido
administrativa do estado ou érea programaética em salide do municipio do RJ) e volume de
testes colhidos em 2007. Foi desenvolvido instrumento de avaliagdo aplicado aos
profissionais de salde responsaveis pelas coletas, feita observacdo direta e andise
documental. A mediana global de estrutura foi de 69,1 pontos (variagdo: 50,5-86,6), com
média de 68,4 pontos (desvio-padrdo = 9,1), e mediana de processo de 63,9 pontos
(variagdo = 46,9-77,4) com média de 63,4 pontos (desvio-padréo = 8,2). Na comparagdo
entre tipos de UC, todos tiveram desempenhos semel hantes em estrutura. Os desempenhos
em processo das maternidades e PSF foram superiores, e as UC B ficaram no outro
extremo. Os resultados sugerem problemas de acesso e de organizagdo do programa, falhas
na capacitacéo dos profissionais, e falta de insumos para coleta e de material educativo.
Estas deficiéncias afetam a cobertura e levam a diagndsticos tardios indesgéaveis,
impactando negativamente na efetividade do programa. Recomenda-se a capacitagcdo
adeguada e continua dos profissionais que realizam as coletas e busca ativa, e regularidade
Nno suprimento de insumos para que o programa al cance suas metas plenamente.

Palavr as chave: triagem neonatal; avaliacdo; desempenho; acesso.

Abstract: The Sate of Rio de Janeiro (RJ) Neonatal Screening Program (NBSP),
commissioned by the National Neonatal Screening Program as for Phase Il, had a 422-
health-care-unit (HCU) network where the bloodspots were collected and sent to 2
Reference Centers (NSRC) — a State Institute of Endocrinology and a philanthropic entity.
A performance evaluation at the HCU network considered specimen collection, their
transportation to the NSRC, the follow-up for a second specimen collection and diagnostic
confirmation structure and process components. A sample of 66 HCU was selected

according to their type (type B HCU, maternities, general hospitals, “ Family Health
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Program’, Sate HCU, HCU in RJ city), geographic location and amount of specimens
collected in 2007. An evaluation tool was developed and applied to health care providers
responsible for bloodspot collection and follow-up and an observational and documental
analysis was performed. The overall structure median score was 69.1 (range = 50.5-86.6),
with mean score of 68.4 (standard deviation = 9.1), and process median score 63.9 (range
= 46.9-77.4) with mean score of 63.4 (standard deviation = 8.2). When comparing the
types of HCU, all the types showed a similar structure performance. Maternities and
“Family Health Program” HCU showed the best process performance and type B HCU
had the weakest one. Results suggest access and organizational problems, failure in health
care providerstraining, and deficiencies on specimen collection as of educational material
supplies. Those problems jeopardize coverage and lead to unexpected delays in diagnosis,
with negative impact on the program effectiveness. Adequate and continuous training of
health care providers as well as regularity of the material supplies are recommended in
order to let the program fulfill its goals.

Key Words: neonatal screening; evaluation; performance; access.
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Introducao

Os programas de triagem neonatal (PTN) s&o sistemas complexos cujo objetivo primordial
€ a deteccdo e tratamento precoce de criancas com diversas doencas em grandes
populacbes de recém-natos assintométicos, dentro de uma janela de tempo em que a
intervencdo terapéutica seja capaz de evitar as sequelas graves ao seu desenvolvimento. A
natureza assintomética dessas doengas torna qualquer crian¢a um caso potencia para todas
elas, gerando a necessidade da cobertura universal.

Os PTN geralmente sdo compostos por uma ampla rede de unidades de salide onde séo
obtidas as amostras de sangue que as enviam para um laboratério central especializado
responsavel pelo processamento. Os resultados aterados implicam no acionamento de um
sistema de busca ativa para confirmacdo diagndstica e inicio do tratamento. Este fluxo
envolve diversas instancias, profissionais de varias categorias, gestores de diferentes
instituicOes e esferas do governo, com niveis de capacitacdo, envolvimento e interesses
bastante diferenciados.

A agilidade e urgéncia sdo questbes que permeiam todas essas etapas, exigindo que,
mesmo em toda a sua complexidade, estes programas tenham estrutura e processo muito
bem articulados de forma a torna-lo efetivo em acancar a meta do tratamento oportuno.
Diversas diretrizes nacionais e internacionais definem metas de tempo para cada intervalo
que compdem este fluxo™™.

No Brasil, o Programa Naciona de Triagem Neonatal (PNTN), criado pelo Ministério da
Salde (MS) em 2001°, se concentrou em quatro doencas: fenilcetondria (PKU),
hipotireoidismo congénito (HC), hemoglobinopatias e fibrose cisticaa O programa
brasileiro foi implementado em todas as 27 Unidades da Federacdo (UF) prevendo o
acesso a todos o0s recém-natos, ndo apenas ao teste, mas a todas as etapas incluindo o
tratamento e acompanhamento dos casos afetados. Cada UF foi credenciada dentro de um
esquema de fases em fungdo da infra-estrutura existente capaz de atender a todas estas
etapas necessarias para as doengas previstas. A Fase |, obrigatéria paratodos, inclui PKU e
HC; a Fase Il inclui estas duas doencas e as hemoglobinopatias, e a Fase 111 contempla as
quatro entidades.

Em cada UF, foi criado o Servico de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN),
responsavel pela articulacdo de todas as atividades relacionadas a0 PTN, com um
laboratorio especializado que centralizava o processamento dos testes e, quando possivel,

uma estrutura multidisciplinar que realizava os atendimentos aos casos afetados’. Uma
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ampla rede de Unidades de Coleta (UC) articulada ao SRTN se encarregava de obter e
enviar os testes dentro de sua &rea de abrangéncia. Os resultados alterados implicavam na
localizag&o das familias para confirmacao diagnostica com exames mais especificos, o que
eventual mente também envolvia a participacdo das UC.

O estado do Rio de Janeiro (RJ) foi credenciado pelo PNTN, em 2001, para a Fase || com
trés SRTN — um instituto estadua de referéncia em endocrinologia, uma entidade
filantrépica; e um hospital municipal”®. Em 2005, o laboratério de TN do hospital
municipal foi desativado, e sua demanda transferida para o instituto de endocrinologia.
Atualmente, o instituto de endocrinologia e a entidade filantrépica dividem a demanda do
estado do RJ com fluxos independentes e distintos. Ambos utilizam o instituto de
referéncia em hematologia como apoio para confirmacdo diagnostica e tratamento dos
casos com hemogl obinopatias.

Os 92 municipios do estado contam com uma rede de 422 UC credenciadas e de naturezas
administrativas variadas. A TN envolve uma grande variedade de atividades que lhes séo
atribuidas e os profissionais atuantes nesse nivel costumam desempenhar outras funcdes
além da coleta dos testes e a busca ativa. O esforgo de envolvimento e articulacdo destas
equipes é fundamental para o bom desempenho do programa visto que a atividade
realizada neste nivel é o ponto de partida paratodo o fluxo do PTN.

Nesta publicacdo sera tratado o foco da avaliagdo sobre os componentes de estrutura e
processo das UC do estado do RJ, com énfase na coleta e transporte dos testes aos SRTNs
e nos procedimentos de busca ativa para coleta de 22 amostra e confirmacéo diagnostica
dos casos com resultados alterados. Buscou-se ainda analisar os fatores que afetam o
acesso a0 teste e a cobertura do PTN no estado do RJ de maneira a subsidiar os diversos

atores envolvidos com informagdes Uteis a0 melhor desempenho dessa etapa do programa.

Material e Métodos

Este trabalho é parte de uma pesquisa avaliativa baseada em estudo de caso cujo objeto é 0
PTN do estado do RJ com dois niveis de andlise complementares — as UC e os SRTN. O
primeiro nivel envolve um grande nimero de unidades de andlise e permite abordagem
quantitativa, enquanto o segundo, com apenas duas unidades de andlise, teve um enfoque
mais qualitativo e sera discutido em outra publicacéo.

Para fins desta avaliacdo, a parte do programa desenvolvida pelo instituto estadual de

referencia em endocrinologia recebeu a designacdo de modelo A, enquanto a parte
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realizada pela entidade filantropica foi designada modelo B. O servico de hematologia de
apoio comum a ambos os model os recebeu a designagdo SH e as UC foram identificadas
com codigo alfa-numeérico.

Cada modelo disponibilizou a relacdo com as respectivas UC vinculadas, das quais foi
selecionada uma amostra de conveniéncia atendendo a trés critérios. geografico, tipo de
UC e volume de testes realizados em 2007. Pelo critério geogréfico foi utilizada a divisao
politico-administrativa do estado do RJ em oito regides administrativas (RA) e as cinco
principais areas programaticas (AP) em salde do municipio do RJ, totalizando trezes areas
distintas. Os seis tipos de UC foram definidos conforme sua natureza administrativa:
Hospita Geral (HG), Maternidades (MT), Programa Sallde da Familia (PSF), Postos de
Salde Estaduais (PSE), Postos de Salde do Municipio do Rio de Janeiro (PSM), e um tipo
denominado UC B. Esta Ultima assegurou a representacéo das UC vinculadas ao modelo B,
que atendem uma demanda menor de testes em comparacdo com aquelas vinculadas ao
modelo A. Neste Ultimo critério, foram priorizadas as UC com maior volume de testes
colhidos no ano de 2007. Se a UC selecionada ndo estivesse disponivel, era selecionada a
UC com volume de testes imediatamente inferior, dentro do mesmo tipo e area geografica.
O total de 66 UC que atendeu aos critérios acima constituiu a amostra fina paraandlise.
Para o levantamento de dados foi elaborado um questionario semi-estruturado, traduzido e
adaptado do Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS) - desenvolvido pelo
Health Resources and Services Administration (HRSA-EUA)® e o National Newborn
Screening and Genetic Resource Center da University of Texas at San Antonio (EUA)***
— desenvolvido para auto-avaliagdo dos PTN norte-americanos. Foram selecionados e
traduzidos do PEAS blocos selecionados de perguntas pertinentes ao PTN brasileiro e
adicionados itens do Roteiro de Cadastramento de SRTN nos estados do PNTN (MS)* e
novas perguntas consideradas obtidas a partir do Manual de Normas Técnicas e
Operacionais do PNTN* e diretrizes nacionais e internacionais pertinentes™ 2. O
instrumento resultante foi testado num estudo-piloto em UC ndo selecionada na amostra de
conveniéncia, para avaliagdo do nivel de compreensdo do seu conteido pelos profissionais
de salde.

A utilizagdo do PEAS para esta pesquisa foi autorizada pelo National Newborn Screening
and Genetics Resource Center (30/12/2007 - Health Science Center at San Antonio —
University of Texas - EUA). A consisténcia interna dos itens do questionario foi avaliada

pelo coeficiente alfa de Cronbach.
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Além deste, foi feito levantamento de dados complementares nas UC a partir do roteiro
para observacdo direta e andlise documental. As visitas se deram apds agendamento e
assinatura de Termo de Anuéncia pelo gestor da UC e os questionarios foram aplicados por
duas profissionais de salde de nivel superior, previamente treinadas para coleta de dados.
Em cada UC, o respectivo gestor selecionou um informante-chave entre os profissionais
atuantes na coleta dos testes e busca ativa, que participou da pesquisa apos leitura e
assinatura de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido atendendo a Resolucdo n°
196/96 do Conselho Nacional de Saude.

Houve exclusdo de duas perguntas com falha na formulagdo e erro de interpretacéo pela
coletadora de dados. Um bloco de perguntas relativo a resultados de desempenho
individual das UC foi excluido porque em uma parcela de UC (27,7%) a informacéo néo
estava disponivel ou era incompleta. Algumas perguntas apresentaram dupla resposta e foi
considerada a resposta com melhor pontuagao.

Os dados foram tabulados em planilha eletrénica onde as UC foram agrupadas segundo os
respectivos tipos. Os blocos de perguntas relativos as atividades com maior relevancia
para a TN, como coleta e busca ativa, tiveram um peso maior na pontuacéo porque havia
um ndmero maior de perguntas relacionadas a estas questfes. As perguntas de estrutura e
processo foram separadas e analisadas em planilhas distintas, com as respostas agrupadas
por tipo de UC. Algumas questdes foram analisadas separadamente por serem consideradas
descritivas e ndo passiveis de pontuacéo.

A soma das respostas que indicavam cenarios desgéveis geraram um score maximo
possivel. Como havia um grupo de UC onde ndo foi possivel a observacdo da coleta, outro
grupo em que ndo foi possivel a observacdo da geladeira, e um terceiro onde ambos néo
puderam ser observados, foram criadas entédo mais trés colunas com scores maximos para
essas situacoes.

As respostas de todas as UC foram totalizadas em planilhas de estrutura e de processo. Foi
criado um score segundo a férmula: [total de pontos observados/pontuacdo méxima
possivel] x 100. Na maioria dos casos, foi considerada a pontuagdo maxima possivel geral.
Em apenas trés casos foi desconsiderada observacdo da coleta e/ou da geladeira e refeitos
os cal cul os de score com a mesma férmula, porém com um novo denominador.

As linhas com os codigos das UC, os tipos de UC e os scores de estrutura e processo foram
convertidos em colunas, em outra planilha, e exportados para o aplicativo estatistico

SPSS?, para célculos de média e mediana dos scores de estrutura e processo, global e por
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tipo de UC, identificagdo em cada tipo de UC dos extremos superiores e inferiores de
desempenho, e célculo da correlagdo dos scores de estrutura e processo (coeficiente de
correlacdo linear de Pearson e Spearman).

A freqUéncia das respostas em cada pergunta e tipo de UC foi computado em planilhas de
estrutura e processo e, posteriormente, calculada a proporgédo por tipo de resposta e tipo de
UC.

Apbs 0 cruzamento entre estrutura e processo foram selecionadas as quatro UC com
melhor e as quatro com pior desempenho, analisadas com 0s mesmos critérios.

A pesquisa foi aprovada nos Comités de Etica em Pesquisa da Escola Nacional de Satide
Pldblica - FIOCRUZ (Protocolo CEP-ENSP N° 113/08), do Instituto Estadual de
Endocrinologia (Parecer CEP-IEDE N° 48/08), da Secretaria Municipal de Saude do Rio
de Janeiro (Protocolo N° 265/08); um Instituto de Pediatria e Puericultura — (Cadastro
FR268284); um Hospital Geral (Protocolo N° 005/2009). A pesquisa também teve sua
aprovacdo formalizada pela ingtituicdo filantropica através de Termo de Anuéncia e, foi
aprovada pelo Comité de Etica do Instituto de Hematologia, embora a Direciio daquela
institui cdo optasse pela ndo participacdo na pesquisa.

Resultados

Na etapa de coleta de dados, duas UC se recusaram a participar, uma UC se manteve em
greve por longo periodo e uma UC havia interrompido as coletas de amostras antes do
inicio da pesquisa, levando a substituic¢bes segundo o protocolo. Nas RA do estado em que
ndo havia MT e PSF, houve 17 substitui¢des por PSE da mesma regido. A ampliagdo da
participacéo deste tipo de UC na amostra é coerente com seu papel no PTN.

Durante as visitas, em 9 UC (1 UC B, 3 MT, 3 HG, 2 UC do PSF) néo foi possivel a
observacao de coletas do teste, em uma UC B ndo foi possivel acesso a geladeira onde
estavam armazenadas as amostras colhidas, e em dois PSE ocorreram ambas as Situagoes.
Nestes casos, 0s scores de estrutura e processo foram recalculados para atender a esta
diferenca e ndo penalizar estas UC na comparagdo com os scores das demais.

As Tabelas 1 e 2 apresentam uma selecdo das perguntas mais relevantes para estrutura e
processo em TN, e as proporgdes de respostas consideradas mais adequadas em cada tipo
de UC e nos extremos (bom desempenho e fraco desempenho).

As UC com melhor desempenho foram aquelas com maior pontuacdo em estrutura e

processo para cada tipo (Figura 2) e as quatro com desempenho superior no grafico de
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correlacdo entre estrutura e processo (Figura 1). As UC com “fraco desempenho” tiveram
pontuacdo minima nos respectivos tipos para estrutura e processo (Figura 2) ou estavam
entre as quatro no extremo inferior do grafico de correlacdo (Figura 1).

(Figural)

(Figura2)
O coeficiente afa de Cronbach indicou ata consisténcia interna dos itens do componente
estrutura (alfa=0,93) e de processo (alfa=0,81). Os scores de estrutura e processo
mostraram correlacdo linear (Figura 1), com coeficiente de Pearson igua a 0,44 e de
Soearman igual 0,42.
A mediana global de desempenho em estrutura nas 66 UC de todos os tipos foi de 69,1
pontos (variacdo: 50,5 — 86,6) e a média foi de 68,4 pontos (desvio-padréo = 9,1). A
mediana de processo foi de 63,9 pontos (variacdo: 46,9 — 77,4) e média de 63,4 pontos
(desvio-padréo = 8,2). Quando discriminadas por tipo de UC, as medianas de desempenho
de estrutura variaram entre 61,9 (HG) e 74,2 (UC B) e as de processo entre 58,1 (HG) e
72,6 (PSF).
AFigura 2 mostra distribui¢cdo homogénea dos scores de estrutura entre os tipos de UC. Os
scores de processo indicaram que as MT e as unidades do PSF tinham melhor desempenho
e que as UC B apresentavam mais problemas de processo.

Avaliacdo da estrutura

No componente “recur sos humanos’, observou-se que, nas UC vinculadas ao modelo A,
a categoria profissional predominante que realizava coletas era composta de técnicos de
enfermagem (46% dos HG, 57% das MT, 88% dos PSF, 95% dos PSE, e 80% dos PSM).
Nas UCB, ndo havia uma categoria dominante (29% de meédicos, 29% de enfermeiros,
29% de agentes de sallde, 29% de farmacéuticos).

Identificou-se que a maioria dos profissionais era capaz de orientar sobre coletas dos testes,
doengas detectadas, prazos ideais para coletas, procedimentos em caso de resultados
alterados, onde e como eram feitas as confirmagdes diagnosticas e tratamentos, e sobre 22
coletas. Entretanto, apenas em 2/7 das MT e 1/10 dos PSM os profissionais sabiam
informar sobre procedimentos de coleta; em 3/7 das M T sobre os prazos para coleta; e 6/20
dos PSE sobre a necessidade da 22 col eta em casos de transfusdes (T abela 1).
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Na maioria das UC a coleta e busca ativa era realizada pel os mesmos profissionais (UC B
= 62,5%; HG = 61,5%; MT = 57,1%; PSE = 65,0%; e PSM = 65,0%), porém nas UC do
PSF esta proporc¢éo era menor (37,5%).

No componente “recursos materiais’, pequena parcela das UC dispunha de material
educativo, como: manuais de orientacdo para coleta e busca ativa; cartazes informando
sobre 0 momento ideal para coleta; material educativo para 0s pais ou responsavels;
cartazes com orientacOes sobre a coleta; avisos externos sobre a realizacdo dos testes,
avisos sobre horérios das col etas e prazos para entrega de resultados (Tabela 1).

Todas as UC B e 11 dos 13 HG informaram nunca ter interrompido coleta devido a
caréncia de material. Por outro lado, metade dos PSM e das MT tiveram as coletas
interrompidas nos 12 meses anteriores a entrevista por esse motivo (Tabela 1).

No componente “ cadastro”, em todas as UC os enderecos das familias e telefones faziam
parte do registro. Em seguida vinham os nomes das mées e datas de nascimento das
criangas. Os nomes das criangas ndo apareciam nos cadastros de 29% das MT, 35% dos
PSE e 43% dos HG (Tabela 1). Informagbes sobre prematuridade, intercorréncias nos
periodo perinatal e transfuséo sanguinea eram freglientemente omitidas nos cadastros dos

HG, PSE e nas UC que tiveram um fraco desempenho.

Avaliacéo do Processo

No componente “ acesso” da avaliacdo de processo, apenas 0s PSM do RJ redlizavam as
coletas 5 vezes na semana, as demais UC redlizavam as coletas com frequéncia inferior.
Em grande parte das UC o hor&rio de coletas era inferior a 4 horas diérias e ndo havia
toleréncia para coletas fora do horé&rio regulamentar (Tabela 2). Em geral, havia boa
aceitacdo com relacdo as criancgas residentes em éreas atendidas por outras UC (T abela 2).
Alguns problemas de acesso foram observados na maioria das UC, como a falta de
sinalizagdo externa sobre a existéncia do teste e o horario de coletas, falhas na orientacéo
pelo pessoa da recepcdo, restricdes na frequéncia e horério de coleta, falta de tolerancia
com as familias que comparecem em horéarios fora do estipulado. Em raros casos foram
descritos “limites diérios de senhas para coleta’ (sic). Em grande parte das UC néo havia
rotina de verificacdo sobre se recém-natos internados com idade até 7 dias de vida que
haviam sido submetidos ao teste.

Informactes sobre a TN eram dadas as familias durante o pré-natal em 75% das UC B e
100% dos PSF. Nas demais, a informacdo foi dada no periodo neonatal: 69,2% dos HG;
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71,4% das MT; 80% dos PSE e 70% dos PSM. Na maioria das UC, os pais eram
informados sobre os prazos adequados para as coletas, entretanto em 4/8 UC B essa
informagdo ndo era dada.

Em metade das UC B e dos PSM havia rotina de 22 coleta em caso de transfusdo
sanguinea, o que ndo ocorria na maioria das UC dos demais tipos. A rotina de verificacéo
da realizagdo da coleta até o 7° dia em criangas internadas foi observada na maior parte
dosHG, MT e metade dos PSF, porém n&o na maioria dos demais tipos de UC (Tabela 2).

No componente “coleta do teste”, em grande parte das UC a antissepsia era feita com
alcool puro, mas em metade das UC B e dos PSF eram utilizados alcool iodado ou
povidine (Tabela 1). Na maioria dos PSF, PSE e PSM era feita secagem apds antissepsiae
antes da puncéo do calcanhar, o que ndo ocorria nos demais tipos de UC (Tabela 2).

A maior parte das UC realizava as puncdes nas laterais do calcanhar, exceto em 7/13 HG e
4/7 MT, em que o procedimento era feito de forma incorreta. O monitoramento da
gualidade do sangue colhido era uma rotina na maioria das UC, exceto na metade das UC
B e MT. A secagem das amostras suspensas e sem contato umas com as outras era rotina
nos diferentes tipos de UC, com excecdo das UC B, em que metade realizava a secagem da
forma correta e apenas 37,5% deixava as amostras secando por periodo igual ou superior a
2 horas (Tabela 2).

No componente “armazenamento”, as UC, em sua maioria, incluindo as consideradas
com bom desempenho, armazenavam as amostras por periodo superior a 1 dia, com
excecdo das UC B e PSM que, em sua maior parte, armazenavam as amostras fora da
geladeira(Tabela 2).

Nesta questdo houve incongruéncia entre o informante-chave e a observagdo. Em varias
UC onde os profissionais informaram ndo haver armazenamento em geladeira, foram
encontradas amostras de sangue na mesma, 0 que permitiu a pontuacdo no item. Estas
apresentavam a coloragdo marrom-escura tipica e os circulos estavam totalmente
preenchidos na maioria das UC de todos os tipos. O tempo de armazenamento das
amostras era entre 1 e 3 dias em todos os tipos, com excecdo dos PSE, onde apenas 60%
das UC atendiam a esse critério (Tabela 2) .

O transporte das amostras até o0 SRTN era feito por correio postal em 76,9% dos HG,
100% das MT, 50% das UC do PSF e 95% dos PSE. Nas UC B (75%) e PSM (60%) o

transporte erafeito via entrega pessoal.
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A maioriadostipos de UC anexava listagens das amostras as mesmas para serem entregues
aos SRTN e mantinha registros da data de envio destas ao SRTN. Em 10/13 HG, 5/8 UC
do PSF e em 11/12 das UC que tiveram bom desempenho, as amostras eram enviadas duas
vezes por semana aos laboratérios. Nas demais UC, o intervalo de tempo para transporte de
amostras era maior. Em geral, houve poucos relatos de interrupgdo no transporte de
amostras nos 12 meses que antecederam a pesquisa (T abela 2).

No critério “resultados dos testes e busca ativa” a proporcéo de resultados disponiveis
até 15 dias apds a coleta era muito baixa em todos os tipos de UC.

O controle das datas de reconvocagdo na UC e no SRTN e a verificagdo do
comparecimento para 22 coleta era feito de forma sistemética na maioria dos tipos de UC
com excecdo de metade das MT e HG. A maioria das UC B, PSE e PSF verificava se as
familias compareceram para confirmacdo diagnéstica nos SRTN, porém uma pequena

parcela das demais realizava esse procedimento.

Discussdo

Na literatura cientifica € consenso a necessidade de cobertura universal pelo PTN e
realizacdo oportuna das etapas que levam ao tratamento dos casos detectados. A primeira
etapa - coleta das amostras de sangue para teste — envolve procedimentos relativamente
simples, porém criticos para as etapas subseqlientes e com estreito periodo de tempo
recomendado para sua realizacéo.

O PTN do estado do RJ foi criado na década de 80, quando ndo haviam politicas
especificas direcionadas a TN no Brasil. Atuaimente o PTN esta consolidado e integrado as
acOes béasicas de saude, permitindo alcancar coberturas crescentes e proximas das metas
(ref. do artigo 2). Com as agbes do PTN gravitando em dois sistemas de referencia, com a
organizacdo do PTN-RJ em dois sistemas de referencia, a avaliacdo detalhada da estrutura
e processo levando em conta dois modelos de organizagdo se imp0s e forneceu elementos
para compreender as discrepancias, apontados em estudo recente, na frequéncia de
deteccdo e nos interval os de tempo (ref do artigo 2).

Os resultados deste estudo indicam que grande parte dos problemas encontrados no PTN
do estado do RJ esta relacionada ao processo de trabalho dos profissionais, que tém papel
fundamental nesse intrincado cenario. As deficiéncias encontradas no PTN ndo so
isoladas dentro do sistema de salde onde foi concebido. HA que se considerar a

problematica contextual em que o mesmo foi construido. Os problemas de informagdo aos
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usuérios, as coletas inadequadas, o armazenamento impréprio das amostras e o
envolvimento insuficiente na busca ativa sugerem a necessidade de capacitagbes e
supervisdes com maior freqiéncia e qualidade. O foco nos profissionais deve ser
compativel com o papel de multiplicadores da informacéo, e com a responsabilidade pela
qualidade da amostra colhida no momento ideal, além de acles estratégicas no pré-natal
induzindo arealizac&o de coletas mais precoces™.

Em todos os niveis do PTN, foi identificada caréncia de materia informativo, avisos
externos sobre a existéncia do teste e horério de atendimento, cartazes sobre momento
ideal para coleta, manuais de orientagcdo aos profissionais, folders para os pais, ou cartazes
de orientagdo para os profissionais sobre a coleta

Considerando coleta como inicio do processo de TN, a capacitacdo deficiente compromete
a efetividade das etapas subseqguientes. Informacgdes improprias resultam em perdas de
oportunidades de coleta. Coletas tardias ou amostras de ma quaidade implicam em
necessi dade de re-coletas, que conduzem a diagndsticos tardios.

A recomendacdo para coleta entre o 3° e 5° dia, jamais ultrapassando o 7° dia de vida da

crianca” ¥+ °

esta apoiada em evidéncias cientificas de que o tratamento iniciado até duas
semanas evita danos neurol 6gicos? %, Assim, todas as demais etapas intermediérias entre
acoleta e o inicio do tratamento ficam apenas com uma semana para a sua execugao.

As MT seriam os locais ideais para se evitar perdas de oportunidades e garantir coletas
oportunas. Entretanto, no estado do RJ ha grande rotatividade de leitos, com tempos de
permanéncia dos recém-natos as vezes muito curtos, altas hospitalares precoces e coletas
tardias em outras unidades de salde. Freqlentemente, gestantes oriundas de diversos
municipios buscam MT do municipio do RJ e, logo apds o parto, retornam aos seus locais
de residéncia, dificultando a busca ativa. Nestes casos, seria recomendavel que os
profissionais que atendem as familias ap0s 0 nascimento estivessem aptos a fazer um
cadastro completo e orientassem sobre o periodo e o local de reaizacéo do teste.

Nesta avaliacdo, foram observados nas MT problemas de capacitacdo semelhantes aos das
demais UC, em cuja maioria houve sinais de perdas de oportunidades para coleta. Na
grande maioria das UC, as familias s6 tomaram conhecimento sobre a TN na maternidade
ap0s 0 nascimento, o que pode ter sido um fator indutor para coletas tardias que poderiam
ser evitadas se as familias tivessem recebido ainformag&o no pré-natal .

A falta de materia para coleta acabava se tornando uma forma de restricdo ao acesso na

medida em que causava interrupcdes nas coletas e perdas de oportunidade. Essa situacéo se
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agravava na medida em que os profissionais ndo monitoravam rotineiramente 0s estoques
de material.

Apesar do consenso com relacdo aos itens do cadastro das criancas, algumas UC néo
valorizavam situagbes como prematuridade, intercorréncias no periodo neonatal e
transfusdo sangiiinea. A Academia Brasileira de Medicina’’ e o Manua de Normas e
Técnicas e Rotinas Operacionais do PNTN* estabel ecem que toda crianca prematura ou em
estado critico devarepetir o teste em 7 dias, dado o elevado risco de fal sos negativos para o
HC. Nos casos de transfusdo, o prazo € de 90 dias para 0 segundo teste de doenca
falciforme®.

Além de material educativo, os profissionais (particularmente, nas UC B e nos HG)
necessitavam melhorar a capacitacdo para informar os prazos ideais e redizar 0s
procedimentos técnicos adequados para coleta e armazenamento das amostras de sangue
em geladeira (20° C), livre de umidade e pelo prazo ideal de até 3 dias™™ *> 4%,

O material a ser analisado no laboratério é sangue seco e a estabilidade dos analitos
contidos nas amostras de sangue pode ser prejudicada pela umidade e as altas temperaturas
alcancadas no estado do RJ . Amostras mantidas sem refrigeracdo podem levar a um
decaimento dos anditos (mormente os hormoénios) induzindo a resultados falsos
negativos4' 15, 24—26.

O fluxo do modelo A previa o envio das amostras ao laboratorio duas vezes na semana,
considerado aceitével pelo Manual de Normas Técnicas e Operacionais do PNTN*, embora
longo pelas demais diretrizes® *> %%, A maioria das maternidades, postos de salide estaduais
€ municipais enviavam as amostras em prazo superior sugerindo problemas na execugdo
desta etapa. As UC B enviavam em prazo superior coerentes com o fluxo estabelecido pelo
modelo B que previa a busca semanal de um portador.

Poucas UC informaram disponibilidade de resultados no prazo de 15 dias. Namaioria, com
excecdo das MT, ha controle das datas de reconvocagdo na UC e no SRTN. Contudo, apos
os procedimentos iniciais da busca ativa, em muitas UC (particularmente nos HG, MT,
PSF e PSM) n&o ha verificacdo do comparecimento para readizacdo da 22 coleta ou
confirmacao diagnostica.

A avaiacdo da rede de UC do PTN remete & discussdo sobre acesso e utilizagdo dos
servicos da salde tratados como uma dimensdo do desempenho dos sistemas de salde

associado a oferta’’.
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O conceito de “acesso potencia” incorpora fatores que limitam ou ampliam a capacidade
de uso (fatores capacitantes), e que incluem fatores predisponentes, as necessidades de
salide, além de fatores contextuais™. No contexto do PTN, esses fatores incluem nivel de
informacéo das familias sobre a necessidade da TN, distancia entre as residéncias e as UC,
recursos financeiros que as familias precisariam desembolsar para que seus filhos sgam
testados, entre outros.

Por outro lado, 0 “acesso realizado” ou “acesso efetivo” refere-se ao grau de mudancga na
salide ou na satisfacdo em relagdo ao volume de servicos consumidos®®. No caso dos PTN,
essa dimensdo pode ser medida pela cobertura do programa, a precocidade com que sdo
instituidas as medidas terapéuticas e os bons resultados nas avaliagdes dos desfechos
clinicos no longo prazo. Neste trabalho, pode-se observar que o acesso potencia foi
limitado por fatores que afetaram o nivel de conhecimento das familias sobre o teste, pelas
guestdes organizacionais e aspectos contextuais.

Pechansky & Thomas® ampliaram o conceito de acesso a uma relagdo entre oferta e
usuérios, identificando cinco dimensdes. disponibilidade (volume e tipo); acessibilidade
(adequacdo geografica entre servicos e usuarios); acolhimento (formas como os servicos se
organizam para receber os usu&rios e estes se adaptam as organizagdes); capacidade de
compra (formas de financiamento dos servicos e possibilidade dos usuarios de pagarem); e
aceitabilidade (atitudes dos usuérios e profissionais de sallde em relacéo as caracteristicas e
préticas de cada um). Nesta avaliac8o, a dimensao “acolhimento” parece ser amais afetada
pelas deficiéncias encontradas e, portanto, a mais passivel de intervengdes com o objetivo
de melhorar 0 “acesso realizado”*’.

O Institute of Medicine acrescentou a dimenséo temporal ao acesso definindo-o como o
uso, Nno momento oportuno, de servigos/tecnologias de reconhecida eficacia. Nessa
perspectiva “interessa saber se oportunidades de bons resultados (....) estdo sendo perdidas
por problemas de acesso” (apud Travassos & Martins™). A avaiacdo da rede de UC do
PTN-RJ apontou a perda de oportunidades, ndo apenas na realizagdo dos testes no tempo e
na forma adequados, como nas etapas subseqlentes, com retardo no diagndstico e
tratamento dos casos.

Os PTN, por suas peculiaridades e nivel de complexidade, envolvem diversas etapas e
atores e se inserem em sistemas de saldes que também tém caracteristicas préprias. Potter
e cols.* analisaram os PTN e os sistemas de salide dos Estados Unidos, Canadd, Inglaterra

e Austrdlia, e como cada um encontrou a sua estratégia politica de envolvimento e
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comprometimento dos diversos participantes de maneira que 0S respectivos programas
alcangassem 0s seus objetivos.

O estado de Minas Gerais equacionou estes problemas implementando a estratégia“5 dias,
5 agbes’, divulgada nos servigos de pré-natal. Nela, os profissionais de salide orientam as
gestantes a comparecerem aos servicos de salide no 5° dia apds o parto para vérios tipos de
cuidado a puérpera e ao RN, que inclui coleta de amostra para TN. Com uma boa
divulgacdo, aquela estratégia teve excelente aceitacdo pelos profissionais e usuarios,
levando o PTN aalcancar excelente cobertura e coletas mais precoces.

A Secretaria Municipa de Salide do RJ, através da estratégia “ Acolhimento mae-bebé”
propds gue as méae recebessem encaminhamento no momento da alta da maternidade para a
Unidade Basica de Salde mais proxima de sua residéncia, onde mae e recém-nato
receberiam cuidados semel hantes aos oferecidos pelo programa de Minas Gerais. Entende-
se que esta estratégia poderia ser estendida aos demais municipios do estado do RJ.

As evidéncias cientificas tém demonstrado que recém-natos prematuros, criangas com
baixo peso ou em estado critico costumam ter niveis normais ou baixos de TSH no periodo
perinatal, mesmo com HC primério, levando a diagnésticos falso-negativos'’. O
armazenamento de amostras de sangue fora da geladeira em locais onde a temperatura
ambiente costuma ser elevada pode causar variagdo na estabilidade dos analitos,
principalmente horménios*?*?°. Transfusdes sangiiineas realizadas no periodo neonatal
podem mascarar diagnésticos de hemoglobinopatias®. Todas essas situacdes requerem uma
28 coleta para que ndo se incorra em risco de reducéo de sensibilidade do programa e
perdas importantes de casos.

Enfim, a estrutura organizacional das UC deve estar pronta a acolher as familias de formaa
ndo perder oportunidade de coleta e agilizar todo o processo subseqiiente da TN. Nesta
avaliacdo, pode-se analisar a questdo do acesso aos testes sob diferentes perspectivas de
estrutura e processo, sgja sob a 6tica dos recursos educativos empregados com 0s usuarios
e profissionais, os insumos materiais disponiveis, a adequacéo da capacitacdo profissional,

e questdes organizacionais de acessibilidade dos diversos tipos de UC no estado do RJ.

Concluséo
De acordo com os resultados, as MT seriam os locais ideais para se evitar perdas de
oportunidades e garantir coletas no momento adequado. Entretanto, no estado do RJ ha

uma grande rotatividade de leitos, com tempos de permanéncia dos recém-natos as vezes
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muito curtos, gerando altas hospitalares precoces e coletas tardias em outras unidades de
salde. Mesmo quando a coleta é feita no momento ideal, € comum gestantes oriundas de
diversos municipios buscarem MT do municipio do RJ e, logo apds o parto, retornarem aos
seus locais de residéncia, dificultando eventuais processos de busca ativa quando
Necessarios.

Nestes casos, seria recomendavel que os profissionais que atendem as familias apds o
nascimento estivessem aptos a fazerem um cadastro mais completo possivel e orientassem
as familias sobre onde e quando estas deveriam buscar a realizacdo do teste. Afinal, coletas
tardias ou amostras de ma quaidade implicam em necessidade de re-coletas, que
conduzem a diagndsticos tardios afastando o PTN do seu objetivo.

Com a criagdo do PNTN, em 2001, com diretrizes claras, e, apés mais de 20 anos da
existéncia do PTN no estado do RJ, sdo evidentes e urgentes as necessidades de gjustes
para que 0 programa se torne, ndo apenas efetivo em atender os seus objetivos primordiais,
mas apto a buscar novos horizontes.

A inclus3o de novas doencas, como a fibrose cistica’, ja prevista no PNTN, ou de outras,
como a hiperplasia adrenal congénita — que tem demonstrado elevada prevaléncia em
nosso meio (1:10.325 RN)* -, outras doencas metabdlicas, e diversas doencas infecciosas,
tornaimperativo gque todo o processo da TN se dé rigorosamente dentro da janela de tempo
ideal para que o PTN faca algum sentido. A fibrose cistica tem como marcador a tripsina
imunorreativa que sofre decaimento fisiologico com 28 dias de vida da crianca, quando se
tornaindetectavel.

Os resultados da avaliagdo das UC no PTN do estado do RJ mostram a necessidade de
melhorar a capacitacdo de gestores das Unidades de Salide, Profissionais de Salde do pré-
natal, MT e UC. Da mesma forma, é necessario ampliar ainformagdo aos usuarios sobre a
realizacao do teste e as implicacdes das doencas rastreadas.

Essa pesquisa avaliativa sinaliza para al guns pontos que podem auxiliar nessa reflexdo. Ha
gue se pensar em um plangjamento educativo bem estruturado, com or¢amento definido e
metas claras, capacitacdo programada de acordo com o preconizado em protocolo e com as
necessidades da rede, material educativo adequado as diretrizes especificas, gustado aos
mais variados niveis de compreensao, direcionado a diversos publicos-alvo: associacdes de
categorias profissionais de salide envolvidas no pré-natal e nas coletas e busca ativa;
gestores das secretarias municipais de salde e unidades de coleta; usuarios; inclusdo do

tema nos curricul os escol ares das universidades e escolas técnicas. E importante que n&o se
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perca de vista o caréter continuo e permanente das medidas educativas, tendo-se em vistaa
natureza dindmica e mutével de toda esta trama de atores envolvidos.
Por fim, avaliacdo periddica da efetividade dos servicos com retroalimentacdo para os

profissionais podera contribuir para a melhora sustentada da efetividade dos servigos.
Referéncias bibliogr aficas
AAP. Issues in newborn screening. Pediatrics 1992. 89(2): p. 345-349.

2. AAP. Update of Newborn Screening and Therapy for Congenital Hypothyroidism.
Pediatrics 2006. 117: p. 2290-2303.

3. Newborn Screening Programme Centre UK. Newborn blood spot screening in the
UK - Policies and standards. 2005 (acessado em 31/05/2005).
4. Brasil. Ministério da Salde - Manual de Normas Técnicas e Rotinas Operacionais

do Programa Nacional de Triagem Neonatal, SAS (Ed.) 2005. Ministério-da-
Salde: Brasilia. p. 128.

5. Brasil. Ministério da Saude - Portaria GM/n°. 822 - Cria o Programa Nacional
de Triagem Neonatal (PNTN). 7 jun 2001. 111(1).

6. Brasil. Ministério da Salde - Manual de Normas Técnicas e Rotinas Operacionais
do Programa Nacional de Triagem Neonatal, SAS (Ed.) 2002, Ministério-da-
Salde: Brasilia. p. 90.

7. Brasil. Ministério da Saude. Portaria SAS n° 491. Credencia o IEDE e APAE-RJ
como Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal. Didrio Oficial da Unido, 23
oct 2001.

8. Brasil, Ministério da Saude - Portaria SAS n° 514. Credencia a Secretaria
Municipal de Saude como Servico de Referéncia em Triagem Neonatal. Diario
Oficia daUnido. 5 nov 2001.

9. Therrell, B., Hannon,WH, National evaluation of US newborn screening system
components. Ment Retard and Develop Disab, 2006. 12: p. 236-245.

10. HRSA, NNSGRC. Performance evaluation and assessment scheme for newborn
screening systems. 2005 (disponivel em 25/08/06; acessado em 10/10/06];
disponivel em: http://genes-r-us.uthscsa.edu.

120



11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

Therrell, BL, Schwarz, M, Southard, C, Williams, D, Hannon, W.H, Mann, MY .
Newborn screening system performance evaluation assessment scheme (PEAS).
Semin Perinatol 2010. 34: p. 105-120.

Brasil. Ministério da Saude. Roteiro de Cadastramento de Servicos de Referéncia
em Triagem Neonatal nos Estados. 2001, Secretaria de Assisténcia a Salde -
Grupo Técnico de Assessoriaem Triagem Neonatal.

Therrell, BL, Hannon, WH, Pass, KA, Lorey, F, Brokopp, C, Eckman, J et al.
Guidelines for the Retention, Storage, and Use of Residual Dried Blood Spot
Samples after Newborn Screening Analisys: Statement of the Council of Regional
Networks for Genetic Services. Biochem Mol Med 1996. 57: p. 116-124.

HCN. Health Council of the Netherlands. Neonatal Screening. 2005 (acessado
em 2005) disponivel em: http://www.healthcouncil.nl.

IAEA. Screening of newborns for congenital hypothyroidism - guidance for
developing programmes. 2005. Vienna: International Atomic Energy Agency.
122.

APEG. Australasian Paediatric Endocrine Group - Position Satements -
Guidelines for Diagnosis, Management and Follow-up of Children with
Congenital Primary Hypothyroidism. 1999 (acessado em 31/05/2005); disponivel
em: http://www.racp.edu.au/apeg/position.htm.

AMB-CFM. Hipotireoidismo Congénito. Projeto Diretrizes 2005 (acessado em
02/03/2010); disponivel em: http://www.projetodiretrizes.org.br/4_volume/18-
Hipotiroid.padf.

AHRQ. US Preventive Services Task Force. 2008 (acessado em 15/04/2010);
disponivel em: http://www.ahrg.gov/clinic/uspstfab.htm.

Therrell, BL, Panny, SR, Davidson, A, Eckman, J, Hannon, WH, Henson, MA et
a. U.S Newborn Sreening System Guidelines. Statement of the Council of
Regional Networks for Genetic Services. Screening, 1992. 1: p. 135-147.

Pass, K, Lane, PA,Fernhoff, PM, et al. US Newborn screening system guidelines
[1: Follow-up of children, diagnosis, management and evaluation statement of the
Council of Regional Networks for Genetics Services (CORN). J Pediatr, 2000. 137:
p. S1-S6.

SPSS, Satistical Package for Social Sciences. 2004: Chicago, Illinois, United
States.

121



22.

23.

24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

Faulkner, LA, Feuchtbaum, LB, Graham, S, Bolstad, JP, Cunningham, GC. The
newborn screening educational gap: what prenatal care providers do compared
with what is expected. Am J Obst & Gynecol 2006. 194: p. 131-137.

Rovet, J, Daneman, D. Congenital hypothyroidism: a review of current diagnostic
and treatment practices in relation to neuropsychologic outcome. . Paediatr Drugs
2003. 53: p. 141-9.

Hannon, WH, Baily, CM, Bartoshesky, LE, Davin, B, Hoffman, GL, King, PP et
al. Blood collection on filter paper for newborn screening programs, approved
standard - fourth edition. NCCLS document LA4-A4, 2003. 23(21): p. 27.

Mei, JV, Alexander, JR, Adam, BW, Hannon, WH. Use of filter paper for the
collection and analysis of human whole blood specimens. J Nutr, 2001. 131: p.
1631S-1636S.

Lando, WS, Batista, MC, Nakamura, IT, Mazi, CR, Mendonca, BB, Brito, VN.
Effects of long-term storage of filter paper blood samples on neonatal thyroid
stimulating hormon, thyroxin and 17-al pha-hydroxyprogesterone measurements. J
Med Screen 2008. 15: p. 109-111.

Travassos, CMR, Martins, M. Uma revisdo sobre os conceitos de acesso e
utilizacdo de servigos de saude. Cad. Salde Pabl 2004. 20(Sup. 2): p. S190-S198.
Andersen, RM. Revisiting the behavioral model and access to medical care: does
it matter? J Health Soc Behav 1995. 36: p. 1-10.

Pechansky, R., Thomas, JW., The concept of access - definition and relationship
to consumer satisfaction. Med Care, 1981. 19(2): p. 127-140.

Potter, BK, Avard, D, Wilson, BJ. Newborn blood spot screening in four
countries: stakeholder involvement. J Publ Health Pol 2008. 29: p. 121-142.
Rio-de-Janeiro, S.M.S. Acolhimento méae-bebé na Unidade Béasica apos a alta da
mater nidade. 2005 (acessado em 10/04/2010); Available from:
http://www.saude.rio.rj.gov.br/servidor/media/acol himentomaebebe.ppt.

Silveira, EL, Santos, EP, Bachega, TAS, Nader, IL, Gross, JL, Elnecave, RH, The
actual incidence of congenital adrenal hyperplasia in Brazil may not be as high as
inferred - an estimate based on a public neonatal screening program in the State
of Goiés. J Pediatr Endocrinol & Metab 2008. 21: p. 455-460.

122



Figuras

Figura 1 — Correlacdo entre scores de estrutura e processo das Unidades de
Coleta de testes de triagem neonatal no estado do Rio de Janeiro em 2009.
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Figura 2 — Scores de estrutura e de processo das Unidades de Coletade Triagem

Neonatal do Estado do Rio de Janeiro, agrupadas por tipo de unidade, em 2009.
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Tabela 1 — Proporcdo de Unidades de Coleta do Programa de Triagem Neonatal, agrupadas por tipo, em que os elementos de estrutura
sel ecionados estéo adequados. Estado do Rio de Janeiro, 2009.

o BD (n=12) JUC B (n = 8)HG (n = 13)MT (n = 7)[PSF (n = 8)PF (n = 8)PSE (n = 20PM ( = 10)FD (n = 10)
Componente] Critério
n % n % n % n % n % n % n % n % n %

Treinamento dos profissonais que fazem COLET A 11 92 4 50| 10| 77 4|1 57 6l 75 6| 75| 16| 80 71 70 4| 40
8 Treinamento dos profissonais que fazem BUSCA ATIVA 7 54 4 50 9| 69 3| 43 2| 25 2| 25| 15| 75 6 60 3| 30
8 Recepcionista sabe informar sobre coleta 10 83 8| 100 71 54 2| 29 7| 88 7| 88| 15| 75 1] 10 71 70
§ Profissonal que colhe sabe informar sobre doencgas detectadasna T N. 12| 100 7 88| 10| 77 6| 86 7| 88 7| 88| 15| 75 9l 90 71 70
g Prazo para coletainformado afamilia: 3 a5 dias de vida. 10 83 6 75| 10| 77 3| 43 5| 63 5| 63| 16 80 9| 90 8| 80
5 Profissional que colhe sabe orientar sobre resultado alterado. 12| 100 6 75| 10| 77 6| 86 8| 100 8| 100| 18 90| 10{ 100 8| 80
§§ Profissional que colhe sabe onde e como é a confirmagéo diagndstica. 11 92 7 88| 10| 77 6| 86 8| 100 8| 100| 18 90 9| 90 8| 80
Profissonal que colhe orienta sobre 22 coleta em caso de transfusdes. 9 75 6 75 7| 54 5| 71 6| 75 6| 75 9| 45 7| 70 8| 80
A UC dispde de manual para orientacdo sobre os procedimentos de coleta e busca ativa. 9 75 5 63 8| 62 1| 14 2| 25 2| 25| 10 50 4] 40 3| 30
N&o houve interrupgdo da coleta por falta de material para coleta nos Gltimos 12 meseg 9 75 8| 100 11| 85 4| 57 5| 63 5| 63| 15 75 5| 50 6| 60
K% Ha controle da data e quantidade do material recebido para coleta (lancetas, filtros, etc. 8 67 4 50 8| 62 5| 71 5| 63 5| 63| 15 75 4| 40 6| 60
‘g Ha aviso externo com informagdes sobre realizacéo de coletasde TN naUC 6 50 4 50 41 31 1| 14 1] 13 1] 13 41 20 2] 20 3| 30
g Na entrada da UC ou recepcéo, ha aviso sobre horério em que sdo realizadas as coletas. 6 50 5 63 4| 31 1] 14 2l 25 2l 25 5 25 1|1 10 2l 20
g Ha cartazes com informagdes sobre 0 momento ideal paraacoletada TN narecepgdo. 5 42 4 50 0 0 0 0 1] 13 1] 13 2 10 1] 10 0 0
5 Ha material educativo (folders, filipetas, etc.) sobre o TN disponivel paraos pais. 7 54 5 63 0 0 1] 14 1|l 13 1|1 13 8 40 2l 20 0 0
E? Ha aviso informando o prazo para entrega de resultados. 5 42 2 25| 11| 85 0 0 0 0 0 0 5| 25 0 0 0 0
Existe material informativo afixado em lugar visivel para orientar a coleta 8 67 2 25 3| 23 1| 14 3| 38 3| 38 8| 40 1] 10 1] 10
A substancia usada na antissepsia € alcool puro hidratado. 7 54 4 50 9] 69 6| 86 41 50 41 50| 13| 65 91 90 1] 10

No livro cadastro da crianca na Unidade de Coleta, hainformagéo sobre:
a N° seqgliencial Unico do cart&o de papel-filtro 11 92 6 75| 11| 85 7| 100 6| 75 6| 75| 20| 100 9] 90| 10| 100
b. Nome da crianga 10( 83 8| 100 71 54 2l 71 8| 100 8| 100 13| 65| 10| 100 8| 80
c. Nome da mée 12 100 8| 100| 13| 100 7| 100 8| 100 8| 100] 19| 95| 10| 100 9] 90
d. Endereco da familia 12 100 8| 100| 13| 100 7| 100 8| 100 8| 100f 12| 60| 10| 100/ 10| 100
e. No. de telefone 12 100 8| 100| 13| 100 7| 100 8| 100 8| 100{ 20| 100/ 10| 100/ 10| 100
f. Data de nascimento da crianga 12| 100 8| 100| 12| 92 7| 100 8| 100 8| 100{ 19| 95| 10| 100 9l 90
g. Prematuridade 11 92 7 88| 10| 77 7| 100 7| 88 7| 88| 15 75 8| 80 4] 40
h. Intercorréncias com a crianga nos 1°. dias de vida 11 92 5 63 4] 31 6| 86 7| 88 7| 88| 11 55 8| 80 4] 40
i. Transfusdo sanglinea 11 92 7 88 7] 54 4| 57 8| 100 8| 100| 14| 70 8| 80 5| 50

BD = Unidades com bom desempenho; UC B = Unidade de Coletatipo B; HG = hospitais gerais; MT = maternidades, PSF = programa salde da familia; PSE = postos de salde

do estado; PSM = postos de sallde do municipio do RJ; FD = Unidades com fraco desempenho
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Tabela 2 — Proporgdo de Unidades de Coleta do Programa de Triagem Neonatal, agrupadas por tipo, em que os elementos de processo
sel ecionados estédo adequados. Estado do Rio de Janeiro, 2009.

o BD(n=12)JCB (n=8HG(n =13 MT (n=7) PS (n=8PFE(n=20] PSM (=10) [FD (n=10)
Componente] Critério
n % n % n % n % n % n % n % n %

As coletas sdo realizadas 5 vezes por semana 6] 50 2| 25 5] 39 4 57 4 50 6| 30 8 80 4 40

O horério determinado para coletas é por pelo menos 4 horas diérias. 8| 67 2| 25 6| 46 5 71 4( 50| 10| 50 6 60 4 40
Hatolerancia para criangas que chegam fora do horério regular para coletas. 51 42 3] 38 4 31 2 29 5( 63 6| 30 4 40 3] 30

§ A coleta é feitaem RN que resdam em &reas atendidas por outras UC. 11| 92 7| 88| 10| 77 5 71 6 75| 16 80| 10 100 8| 80
2 O prazo minimo informado para coleta € a partir do 3o0. dia de vida 11| 92 4| 50 9| 69 71100 > 2 dias 7| 88| 17| 85 8 80 8| 80
O prazo maximo informado para coleta é até o 7° dia de vida 10( 83 3| 38 8| 62 4 57 7| 88| 18 90 6 60 5| 50

Ha previsdo para 22 coleta em casos de transfusdo. 6| 50 4| 50 3| 23 3 43 1| 13 4| 20 5 50 2| 20

E verificado se RN internados fazem o teste até o 7° dia de vida. 7] 50 1 13 7] 54 5 71 4| 50 3| 15 3 30 3] 30

A antissepsia € seguida de secagem local antes da pungao 10| 83 4| 50 6| 46 4 57 7| 88| 14| 70 9 90 4| 40

A puncéo é feitanaslaterais do calcanhar. 11] 92 6| 75 6| 46 3 43 7| 88| 18] 90 9 90 2| 20

g H&a monitoramento da qualidade do sangue obtido na coleta. 12| 100 4| 50| 13| 100 4 57 6| 75| 18| 90 8 80 5| 50
8 As amostras secam suspensas e sem contato umas com asoutras. 10| 83 4] 50 12| 92 6 86 8| 100( 17| 85 7 70 6| 60
Asamostras secam por maisde 2 horas. 8| 67 3| 38| 10| 77 5 71 7| 88| 18] 90 8 80 8| 80

A secagem das amostras é feita em temperatura ambiente. 91 75 71 88| 12| 92 7 100 8( 100 15| 75| 10 100 8| 80

° As amostras s30 armazenadas até o envio ao laboratdrio por 1 dia. 1 8 1| 13 3| 23 4 57 3] 38 10| 50| 10[100 =2 dias| 1| 10
‘g’ As amostras s8o armazenadas em geladeira. 1 8 7] 88 2| 15 2 29 0 0 3 15 8 80 6| 60
% As amostras sdo armazenadas ha parte de baixo da geladeira. 5| 42 4| 50 3| 23 3 29 3| 38| 10| 50 7 70 5| 50
% A colorag&o do sangue das amostras colhidas € marrom escuro. 11| 92 7| 88| 13| 100 5 71 8( 100 16| 80 7 70 6| 60
£ O preenchimento dos circulos de sangue é completo. 12| 100 7| 88| 10| 77 7 100 7( 88| 17| 85 9 90 8| 80
< Das amostras que estdo na geladeira, amais antigafoi colhidaentre 1 e3 diay 10| 83 6| 75| 12| 92 6 86 7| 88| 12| 60 7 70 71 70
Q A UCregistraadata de envio das amostras ao SRT N. 12| 100 4 50| 11| 85 7 100 5( 63| 19| 95 8 80 6] 60
g_ A UC mantem relagéo das amostras enviadas ao SRTN. 12| 100 7] 88| 11| 85 8 100 6| 75| 20| 100 9 90 6| 60
S Asamostras so enviadas ao laboratério pelo menos 2 vezes por semana. 11| 92 1| 13| 10| 77 2 29 5| 63 71 35 4 40 3] 30
= Nos tltimos 12 meses, ndo houve interrupgdo no envio dostestes ao SRT N. 12| 100 7| 88| 10| 77 6 86 7| 88| 17| 85 9 90 8| 80
© Os resultados est@o disponiveisna UC em até 15 dias. 1 8 1| 13 2| 15 1 14 2 25 5 25 1 10 11 10
w A UC controla as datas de reconvocagéo na UC e no SRTN. 12| 100 7] 88| 13| 100 4 57 6| 75| 18| 90 9 90 71 70
?; A UC verifica se as familias compareceram a UC para a 2a. coleta. 11| 92 8( 100 71 54 4 57 6( 75| 15| 75 9 90 71 70
@ A UC verifica se as familias compareceram ao laborat6rio paraconfirm. diag 10| 83 7| 88 6| 46 2 29 5| 63| 15| 75 5 50 5| 50

BD = Unidades com bom desempenho; UC B = Unidade de Coletatipo B; HG = hospitais gerais; MT = maternidades; PSF = programa salide da familia; PSE = postos de salde

do estado; PSM = postos de sallde do municipio do RJ; FD = Unidades com fraco desempenho
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Resumo: O programa de triagem neonatal (PTN) do estado do Rio de Janeiro (RJ) foi
credenciado para a Fase || do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) com dois
modelos de PTN — um ingtituto de referéncia em endocrinologia e uma entidade
filantropica - articulados a uma rede de 422 Unidades de Coleta (UC). A avaliagéo de
desempenho dos modelos de PTN considerou os componentes de estrutura e processo dos
aspectos administrativos, laboratoriais e de busca ativa. Profissionais envolvidos com a
coordenacdo, atividades laboratoriais e busca ativa, de ambos os modelos de PTN,
responderam a questionario dividido em trés médulos. O modulo “Administracdo” tinha
perguntas sobre estrutura basica do PTN; recursos financeiros, materiais € humanos,
sistema de informagdes; plangjamento educativo; monitoramento e avaliagdo; estrutura
para atendimento aos casos afetados; divulgacdo ao publico de resultados consolidados; e
plangamento estratégico. O moédulo “SRTN” continha perguntas sobre insumos
laboratoriais, equipamentos, recepcdo e distribuicdo interna das amostras, rotina
laboratorial; controle de qualidade; resultados da TN; confirmagdo diagndstica; e
armazenamento de amostras residuais. O modulo “Busca Ativa’ tinha perguntas referentes
a comunicacdo de resultados entre o laboratério e o Servico Socia; busca ativa;
confirmacdo diagndstica; e orientacdo aos pais dos casos detectados. Houve observagdo
direta e andlise documental. Ambos os model os tiveram desempenho mediano em estrutura
e processo. Os maiores desempenhos parciais foram obtidos em critérios de processo
internos dos laboratorios. Ainda assim, houve atrasos significativos na liberacdo dos
resultados, que foram atribuidos a complexidades do fluxo geral de um dos modelos, além
de deficiéncias de recursos materiais e humanos. A informagdo da existéncia de atividades
de capacitacdo para a rede de UC e suprimento de material didatico ndo foi confirmada
pela avaliacdo de desempenho das UC, demonstrando que a maioria destes profissionais
N80 teve acesso a esses recursos, comprometendo a qualidade das coletas e a efetividade do
programa. Recomenda-se uma revisdo do fluxo de um dos modelos, regularidade no
suprimento de insumos e plangamento da capacitacdo de profissionais focada nas

necessidades das UC.

Palavras chave: triagem neonatal; avaliagao; desempenho.
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Abstract: The Newborn Screening Program (NBSP) of the Sate of Rio de Janeiro (RJ) was
commissioned by the National Newborn Screening Program (NNBSP) for Phase Il with two
models of NBSP: a reference institute of endocrinology and a philanthropic entity, both
connected to a 422 specimen-collecting-unit-network (SCU). The performance evaluation of
the NBSP models (NSRC) took into consideration the structure and process components of the
adminigtrative, laboratorial and short term follow-up steps of the program. Professionals
involved in coordination, laboratorial activities and short term follow-up o at both models
answered to a questionnaire divided into three modules. The “ Administration” module
presented questions on the models basic structure, financial, material and human resour ces,
information system; planning and training; monitoring and evaluation, management of
detected cases, disclosing to the public of consolidated results as well as the strategic
planning. The “NSRC” module had questions regarding laboratorial resources, equipment,
internal reception and distribution of the specimens, laboratorial routine, quality control;
results of the NBStesting; diagnosis confirmation and storing of residual samples. The * Short
Term Follow-up” module was composed of questions regarding communication of results
between laboratory and the Social Service, short-term follow-up procedures, diagnostic
confirmation, and parent counseling of detected cases. Also direct observation and document
analysis were performed. Both models presented a median structural and process
performance. The highest partial performance was obtained by both models in criteria of
internal lab processes. Even so, there were significant delays in test result liberation, which
were attributed to the complexity of the general flow at one model, as well asto deficienciesin
both material and human resources in the both. In spite of the information of availability of
training cycles for the health care professionals and regular supply of educational material,
the SCU performance evaluation demonstrated that most of the professionals did not have
access to these resources, thus jeopardizing the quality of specimen collection and the
effectiveness of the program as a whole. A reviewof the flow of one model, as well as of the
regularity of laboratorial resources supply, planning of professional training focused on SCU

needs are recommended.

Key Words: neonatal screening; evaluation; performance.
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Introducao

Em quatro décadas de existéncia, os programas de triagem neonatal (PTN) mostraram ser
capazes de modificar a histéria natural de diversas doencgas assintomaticas no periodo
neonatal .

Estes programas, conhecidos como “teste do pezinho”, baseiam-se na coleta de sangue por
puncdo de calcanhar em papel filtro?, na rede de unidades de coleta (UC), e enviados a
laboratorios centrais onde o sangue € analisado. Os resultados alterados requerem
confirmag&o diagnostica através de exames mais especificos. Através de busca ativa, as
familias s@o reconvocadas e os casos confirmados tém tratamento iniciado imediatamente
para gque sgja possivel a prevencdo das sequiel as associadas ao inicio tardio do tratamento.

A grande variedade de testes laboratoriais para doencas do periodo neonatal tem
alimentado a discussdo sobre os critérios de escolha de doencas alvo do PTN**. Ha
consenso em relacdo a fenilcetondria (PKU) e o hipotireoidismo congénito (HC), que séo
alvo de praticamente todos os PTN existentes no mundo. A partir destas, cada PTN incluiu
as doencas que mais se adequaram ao seu perfil epidemioldgico, realidade econémica e
outros critérios. A maioria das doencas detectadas em PTN € assintomética no periodo
neonatal, ndo apresenta um grupo de risco, e o intervalo de tempo deve ser muito curto
entre 0 nascimento e o inicio do tratamento para que o PTN sgja efetivo na prevencéo de
sequelas.

Todo PTN deve ser articulado para que as coletas sgjam feitas em todos os recém-natos e
gue todas as etapas, desde a coleta do sangue até o inicio do tratamento, ocorram dentro de
interval os adequados para permitir diagndstico e tratamento oportunos.

Diretrizes internacionais definem metas para PTN”'que representam desafios dada a
complexidade de programas dessa natureza e seus obstaculos de natureza politica,
econdmica, cultural e social® ®°. No Brasil, a legislacio especifica tem nove anos, e existe
consideravel variabilidade de implementacdo nas coberturas e efetividade dos programas
nos diversos estados'®.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) brasileiro, criado em 2001*, previao
acesso ap teste para todos os recém-natos em territorio nacional, aém de todas as etapas do
processo desde a coleta do teste até o tratamento e acompanhamento dos casos af etados.

Foram selecionadas quatro doencgas e cada estado foi credenciado de acordo com fases de:
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Fase | — PKU e HC; Fase Il — PKU, HC e hemoglobinopatias; e Fase |1l — PKU, HC,
hemoglobinopatias e fibrose cistica

O Servico de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), criado pelo PNTN, tem papel
centrad no PTN, na redizacdo da TN, confirmagdo diagndstica, tratamento e
acompanhamento dos casos diagnosticados. Aos SRTN caberia também a articulagdo com
uma rede de coleta e a formalizagdo de convénios com servicos de média e dta
complexidade para apoio diagnostico e terapéutico, dém da organizacdo de rede
assistencial  complementar (ambulatorial e hospitalar) em condicdes de oferecer a
retaguarda no atendimento aos pacientes em tratamento e acompanhamento™.

O estado do Rio de Janeiro (RJ), em 2007, concentrava uma populagdo aproximada de
15.406.478 habitantes™, com 198.687 recém-natos-ano™®. Foi credenciado no PNTN na
Fase Il iniciamente com trés modelos de PTN — um baseado no instituto estadual de
endocrinologia (modelo A), o segundo baseado numa entidade filantrépica (modelo B)** e
o terceiro, em um hospital municipa (modelo C)*. Em 2005, o modelo C foi desativado e
a demanda do municipio do RJ distribuida entre os demais model os na razéo de 2/3 para o
modelo A e 1/3 para o modelo B, levando o primeiro a assumir 81% da demanda de testes
do estado em 2007.

Atualmente, no estado, co-existem dois modelos de PTN, com fluxos distintos e paralelos.
Em 2007, existiam 422 UC distribuidas nos 92 municipios articuladas com um dos dois
model os.

O servico de hematologia (SH) exerce dupla fungdo. Por um lado, atua como um “brago”
do modelo A, assumindo a responsabilidade das analises de Hb dos testes de triagem,
confirmacdo diagnostica e tratamento dos casos detectados de DF, além da capacitacdo
para aconsel hamento genético dos portadores do trago falcémico. Por outro, apdia modelo
B, realizando a confirmagdo diagnéstica e tratamento dos casos detectados por aguele
modelo.

Este artigo visa apresentar a avaliacdo de desempenho dos modelos de PTN do estado do
RJ com enfoque nos componentes de estrutura e processo, com énfase nos aspectos
administrativos, laboratoriais e de busca ativa relacionados a0 programa, de maneira a
subsidiar os diversos atores envolvidos no sistema com informacfes Uteis a tomada de
decisbes para melhoria do mesmo. N&o houve a pretensdo, com este trabaho, de se

contrastar 0 desempenho dos dois modelos, mas andisar diferentes estratégias e
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abordagens programaticas para o acance do objetivo de rastrear todos os recém nascidos
do estado.

Material e Méodos

Este trabalho é parte de uma pesquisa avaiativa em que foi realizado um estudo de caso
com multiplos niveis de andlise imbricados'®, em que o objeto de estudo é o PTN do estado
do RJ. Foram identificados dois niveis de analise complementares — os modelos de PTN e
as UC. O primeiro nivel, envolvendo apenas duas unidades de andlise, teve um enfoque
mais qualitativo, enquanto o segundo, com um numero maior de unidades de andlise, foi
avo de uma abordagem mais quantitativa. Por estas razfes, cada um destes nivels sera
analisado em publicacdes distintas, de forma complementar.

A principa fonte de dados para o estudo foram os diferentes profissionais de ambos os
modelos de PTN envolvidos com a coordenagdo do programa e diversas atividades
técnicas, como coleta e recepcdo de amostras, atividades administrativas, capacitacéo de
profissionais, analise de sistemas, areas técnicas de laboratorio e busca ativa.

Foi desenvolvido um instrumento para avaliacdo composto de um questionario semi-
estruturado, um roteiro para observacdo direta e um roteiro para andlise documenta e
registro de ocorréncias. Na sua construgdo, foram incorporados blocos de perguntas
traduzidas e adaptadas do instrumento para auto-avaliagdo norte-americano de PTNs
denominado Performance Evaluation and Assessment Scheme (PEAS) - desenvolvido pelo
Health Resources and Services Administration (HRSA-EUA) e o National Newborn
Screening and Genetic Resource Center da University of Texas at San Antonio (EUA 118 -
. Foram acrescidas perguntas do Roteiro de Cadastramento de SRTN nos Estados do
PNTN (Ministério da Satide - MS)™ e do Manual de Normas Técnicas e Operacionais do
PNTN®, e de outras diretrizes nacionais e internacionais” 2%,

O instrumento foi submetido a estudo-piloto em um modelo de PTN e testado quanto a
validade do construto com informante que néo participaria do trabalho de campo. O
instrumento aplicado aos modelos de PTN foi dividido em trés modulos denominados
“Administracdo”, “SRTN” e “Busca Ativa’. Os informantes-chaves foram selecionados
pelos gestores dos respectivos modelos de PTN conforme sua aptidéo para fornecer a
melhor qualidade de informagao de acordo com os blocos de perguntas.

O trabaho de campo foi realizado apds agendamento e assinatura de Termo de Anuéncia

pelos respectivos gestores, e o0 instrumento aplicado por dois profissionais de salde de

133



nivel superior com experiéncia prévia em TN devidamente treinados para a coleta de
dados. Os informantes-chaves participaram da pesquisa apos leitura e assinatura de Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido atendendo a Resolucdo n° 196/96 do Conselho
Nacional de Satide.

O mobdulo “Administracdo” continha blocos de perguntas sobre estrutura basica do PTN;
recursos financeiros, materials e humanos; sistema de informagles;, planejamento
educativo; monitoramento e avaliacdo; estrutura para atendimento aos casos afetados,
divulgacéo ao publico de resultados consolidados; e plangjamento estratégico. No médulo
“SRTN” havia blocos relativos aos insumos laboratoriais, equipamentos laboratorials;
recepcao e distribuicdo interna das amostras; rotina laboratorial; controle de qualidade;
resultados da TN; confirmacdo diagnéstica; e armazenamento de amostras residuais. O
modulo “Busca Ativa’ contava com perguntas referentes a comunicacdo de resultados
entre laboratorio e Servico Social; procedimentos de busca ativa; confirmacdo diagnostica;
e orientac&o aos pais sobre casos detectados.

Os dados foram tabulados em planilha eletrénica, separando-se os modulos em arquivos
distintos, onde as perguntas foram colocadas em linhas e as respostas dos model os em duas
colunas. Os componentes de estrutura e processo foram analisados separadamente para 0s
trés médulos. Houve um grupo de perguntas consideradas descritivas que também foram
analisadas para os trés modul os.

Foi criada uma coluna de respostas consideradas ideais para estrutura e processo nos trés
modulose, para cada bloco de perguntas, foi calculado o somatério parcial por bloco de
perguntas e somatorio total de pontos obtidos em estrutura e processo para ambos 0s
modelos em cada médulo. Em seguida, foram calculados os totais de pontos parciais por
bloco e maximos de pontos possiveis em estrutura e processo por médulo e para cada
modelo. Os scores parciais e totais foram gerados segundo a formula: [total de pontos
observados/pontuagdo maxima possivel] x 100. Ao final, foi calculado o score globa de
estrutura e processo para cada modelo de PTN.

A andlise seguiu critérios de desempenho para os trés médulos agrupados em estrutura e
processo, considerando os scores relativos a cada bloco para cada modelo de PTN.

A utilizagdo do PEAS foi autorizada pelo National Newborn Screening and Genetics
Resource Center (30/12/2007 - Health Science Center at San Antonio — University of
Texas - EUA). A pesquisa foi aprovada nos Comités de Etica em Pesquisa da Escola
Nacional de Salde Publica - FIOCRUZ (Protocolo CEP-ENSP N° 113/08), do Instituto
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Estadual de Diabetes e Endocrinologia (Parecer CEP-IEDE N° 48/08) e pela Associacéo de
Pais e Amigos dos Excepcionais do RJ (APAE-Rio) através de Termo de Anuéncia
Também obteve aprovagdo no Comité de Etica do Instituto de Hematologia Arthur
Sigueira Cavacanti (HEMORIO), embora a Direcao daquela instituicdo optasse pela ndo
participagdo na pesquisa.

Resultados

A coleta de dados ocorreu entre marco e junho de 2009, como programado, com excegao
da aplicagdo do modulo “Administracdo” em um dos modelos, onde o questionario foi
respondido sem a presenca do coletador de dados, o que limitou a observagdo neste

maodulo.

Avaliacéo da Estrutura
O modelo A teve melhor desempenho nos critérios de estrutura basica, orgamento, recursos
materiais, insumos para laboratorio e equi pamentos para laboratorio (Tabela 1), enquanto o
modelo B se destacou nos critérios de informagéo, acessibilidade e estrutura de laboratorio.
Em recursos humanos, sadla de coleta e meios de comunicagdo, ambos obtiveram
desempenhos semel hantes.

(Tabelal)
A auséncia de avisos sobre horério de atendimento ao publico, informacdes gerais sobre
TN, materia informativo para usu&rios, ou informacdo sobre prazos de entrega de
resultados era um problema comum a ambos os model os.
Na estrutura basica, ambos contavam com rede propria de UC, laboratério especializado
em TN, e ambulatorio multidisciplinar com Servico Social e Nutricionista. Apenas 0
modelo A contava com setor de Farmacia, que centralizava a dispensacéo e monitoramento
de consumo de insumos terapéuticos e alimentos para ambos os model os.
A Unica fonte de recursos do modelo A era o Sistema Unico de Satide (SUS) enquanto o
modelo B recebia recursos do SUS, doacdes particulares e de empresas privadas. Assim
mesmo, 0 modelo B ja teve sua rotina interrompida em virtude de falhas na entrada de
recursos. O modelo A contabilizava gastos com insumos diagndsticos, compra e
manutencdo de equipamentos, busca ativa, capacitagdo, medicamentos, alimentos especiais
e informatica. Os gastos contabilizados pelo modelo B incluiam insumos e despesas

excepcionais com diagndstico, tratamentos especializados e alimentos especiais.
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Os recursos humanos, no modelo A, eram contratados em trés categorias. estatutérios,
cooperativados ou atraves de contratagdo direta. No modelo B sO havia contratagéo direta.
Todos recebiam capacitacéo especificapara TN nas respectivas areas de atuacdo. Em geral,
as UC ndo comunicavam quando havia substituicdo de profissionais. Mesmo assim, 0
modelo B tinha condic¢Oes para capacitacdo imediata desses profissionais e 0 modelo A
para capacitagdo semestral. Em ambos os model 0s, 0 nimero de profissionais para a busca
ativafoi considerado insuficiente.

O ambulatério do modelo A tinha Pediatra, Endocrinologista, Neurologista, Geneticista,
Nutricionista, Assistente Social, Psicologa e Enfermeira. No modelo B, era composto por
Endocrinologista, Neurologista, Nutricionista, Assistente Social e Psicéloga

O modelo A apresentou melhor desempenho na categoria “recursos materiais’ nos trés
modulos (Tabela 1). Em ambos havia controle de estoque dos insumos para coleta,
laboratério, terapéuticos e materiais educativos, assim como monitoramento do consumo
real dos insumos. A distribuicdo de material para coleta as UC era feita via portador, mas
apenas 0 modelo A dispunha de calendario para entregas.

Apesar dainformagéo de suficiéncia no suprimento de kits e reagentes para a rotina mensal
no modelo A, esta foi uma das razdes apontadas para interrupcdo da rotina em ambos os
modelos de PTN.

No modelo A, havia manuais com procedimentos operacionais padrdes (POP) para coletas,
transporte entre UC e laboratério, retorno de resultados, reconvocagdes, confirmacgao
diagnéstica, e procedimentos na chegada da 22 amostra e vinculagdo desta com a 12
amostra. No modelo B existiam todos os POP, exceto 0 que tratava da confirmagdo
diagnostica. Um problema comum era a caréncia de recursos materiais no setor de busca
ativa, principamente impressos. As equipes de atendimento multidisciplinar dispunham do
protocolo clinico preconizado pelo PNTN, porém ndo havia material educativo para os
pais.

A sdla de coleta, existente no modelo A, era compartilhada com outras atividades,
enguanto no modelo B era de uso exclusivo. Em ambos, havia material informativo visivel
para orientacéo da coleta. O prazo informado para entrega de resultados em ambos os
modelos erade 31 a45 dias.

As &eas técnicas dos laboratérios tinham mobiliario e equipamento adequados e

suficientes para o numero de profissionais atuantes. No setor de impresséo de resultados do
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modelo A, o nimero de computadores foi considerado insuficiente para o quantitativo de
profissionais responsaveis pela atividade.

N&o havia documentacdo da estrutura dos bancos de dados, fluxograma de utilizacéo de
programas e arquivos, ou servidor de reserva, nem profissional para operar rotinas do
sistema, controlar acesso ou dar suporte de emergéncia em ambos os modelos de PTN.

Nos sistemas de dados, as amostras eram cadastradas com registro Unico, nome da mae,
data de nascimento de coleta; nome da UC, prematuridade, gemelaridade, sexo, transfuséo
sanglinea. No modelo B, além desses dados, também havia nome da crianca, endereco,

data de transfusdo, e responsavel pela coleta

Avaliacéo do Processo
Na Figura 1 é apresentado o fluxograma do modelo A em que os testes sdo colhidos em
papel-filtro (Schleicher & Schiell 903) narede de UC e enviados via postal ao instituto de
endocrinologia. Amostras com sangue insuficiente ou de ma qualidade implicam na
reconvocacao para uma 22 coleta. As amostras validas sdo submetidas as dosagens para
TSH neonatal (método imunofluorimétrico - Kit AutoDelfia Neonatal hTSH, PerkinElmer
Life and Analytical Sciences, Walac and Oy, Turku, Finlandia) e Phe (método
fluorimétrico - Kit Neonatal Phenylalanine, PerkinElmer Life and Analytical Sciences,
Wallac and Oy, Turku, Finlandia) e um circulo com sangue é encaminhada ao SH para
andlise de Hb (cromatografia liquida de ata performance - HPLC - VARIANT™ — 4-
thalassemia Short Program, United States, Bio-Rad Laboratories, Hercules, CA — USA).
Os resultados normais de Hb ou com tracos falcémicos sdo retornados ao instituto de
endocrinologia para incorporago ao laudo Gnico®. Estes laudos s encaminhados as UC
viacorreio paradistribuicéo as familias.
Resultados alterados de TSH ou Phe acionam o sistema de busca ativa no instituto de
endocrinologia para localizagdo da familia via UC e encaminhamento da crianca aquele
instituto, onde sdo feitos exames confirmatorios e tratamento para PKU ou HC. Em caso de
resultado alterado de Hb, o SH rediza a busca ativa das familias via UC para
encaminhamento destas ao SH, onde so feitos os exames confirmatérios e tratamento para
hemogl obinopatias.

(Figural)
NaFigura 2, éilustrado o fluxo do Modelo B em gue os testes sdo colhidos no mesmo tipo
de papel-filtro usado pelo Modelo A nas UC e enviados a entidade filantrépica via

137



portador. As reconvocages para 22 coletas se dao para espécimes de ma-qualidade e
transfusdes sangliineas, e envolvem contato com as UC, que comunicam as familias. As
amostras validas sdo submetidas as trés analises em um unico laboratério: TSH neonatal
(método imunofluorimétrico - Kit AutoDelfia Neonatal hTSH, PerkinElmer Life and
Analytical Sciences, Wallac and Oy, Turku, Finlandia), Phe (método colorimétrico
enzimético - NeoLisa PKU Kit; Internacional Cientifica Ltda., SGo José dos Campos,
Brasil) e Hb (Focalizagéo Isoelétrica - Resolve Hemoglobin Kit PerkinElmer Life and
Analytical Sciences, Wallac and Oy, Turku, Finlandia). Os resultados normais e de tragos
falcémicos sdo emitidos em laudos Unicos que sdo devolvidos as UC para distribuicdo as
familias. Resultados alterados de TSH e Phe implicam no contato direto da entidade
filantropica com as familias para comparecimento aguela entidade onde séo feitos a
confirmacdo diagndstica e tratamento dos casos detectados com PKU ou HC. Resultados
dterados de Hb sdo encaminhados a0 SH para confirmagdo diagndstica e tratamento dos
casos confirmados com DF.

No plangamento educativo, estava previsto materia didético para profissionais e usuérios
do programa nos dois modelos. As capacitagbes para profissionais ocorriam
semestralmente, no modelo A, e quando solicitadas, no modelo B. Estas eram avaliadas, no
modelo A, por meio de testes do conhecimento adquirido pelos participantes, e de forma
indireta, através do monitoramento do aumento da cobertura, de coletas mais precoces, e
da qualidade da amostra. No modelo B, a avaliacdo da capacitacdo era feita por meio da
gualidade das amostras.

O transporte das amostras de sangue para o laboratorio era feito duas vezes por semana, no
modelo A, e semanalmente, no modelo B. O monitoramento de tempo de transporte era
feito semanalmente, no modelo A, e a cada 3 meses, no modelo B.

No fluxo interno do laboratério do modelo A, as amostras tinham um cddigo de barras
capturado pelo sistema que era utilizado ao longo do processo. Os circulos com sangue
eram separados em recipientes distintos para serem analisados simultaneamente em setores
diversos. Houve relatos de falha na distribui¢do faltando circulos com sangue em aguns
ensaios.

No modelo B, as amostras eram etiquetadas no inicio do processo e ndo havia separacéo de
circulos. Estas eram colocadas em uma mesa central do laboratorio de onde os técnicos

retiravam e recolocavam na ordem estabelecida pelos mapas de trabalho, de maneira que
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uma amostra s era submetida a um ensaio apdés o término do anterior. Ndo houve
interrupcdo do processo por falta de circulos com sangue.

O laboratorio de TN, o Servico Socia e o Setor de Farméacia do modelo A estavam
disponiveis nos 5 dias da semana e em turno integral, enquanto o ambulatério
multidisciplinar e o Servico de Nutricdo atendiam 2 vezes na semana pela manha No
modelo B, o laboratério funcionava 5 dias na semana em turno integral, enquanto o
Servico Social e o Ambulatério Multidisciplinar apenas 3 dias na semana em turno integral
e 0 Servico de Nutricdo, 1 vez na semana em horario integral.

Nas salas de coleta de ambos os model os, o antisséptico utilizado era o alcool puro. Apés a
puncdo, as amostras ficavam suspensas para secagem em temperatura ambiente e, em
seguida, eram mantidas em geladeira.

No modelo A, a rotina laboratoria tinha frequiéncia de 5 vezes na semana e em 2 turnos
diarios. No modelo B, a rotina laboratorial era realizada 4 vezes na semana em 3 turnos
diarios.

O sistema informatizado, no modelo A, controlava todas as etapas internas do fluxo do
laboratorio, desde o cadastro das amostras até a emissao de resultados e relatorios, aém do
controle de tempos de cada etapa, distribuicdo de material para as UC, capacitacdo de
profissionais externos, controle de estoque, busca ativa, e outras. No modelo B, o sistema
informatizado era utilizado apenas para as etapas de cadastro das amostras, emissdo de
resultados e relatorios; as demais eram feitas manualmente. Apesar da grande dependéncia
deste tipo de programa de sistemas informatizados, ambos os model 0s nédo tinham registros
das estruturas e fluxogramas de utilizagcdo dos bancos de dados, nem profissionais de
suporte para emergéncias, expondo a um grande de risco de interrupcdes no processo.
Ambos os sistemas eram capazes de fazer rastreamento interno de amostras, encaminha-las
a area técnica preservando a identificagdo original, cruzar informagdes de mais de uma
amostra do mesmo recém-nato, identificar os casos que seriam reconvocados emitir laudos
eregistrar casos confirmados para cada doenca.

Mesmo com um nivel de automagéo maior no modelo A em relacdo ao modelo B, parte do
processo laboratorial era manual em ambos os modelos (dosagem de Phe). As rotinas
terceirizadas do modelo A em outro laboratorio ndo foram avaliadas. Houve interrupgdo na
rotina dos dois modelos decorrente de acidentes em etapas ndo automatizadas, e, no

modelo B, devido a falhas em equipamentos ou por falta de material.
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As rotinas laboratoriais incluiam verificagcbes de correspondéncia entre ordenamento e
picotagem das amostras e mapas de trabaho, correlagdo entre a andlise dos resultados
emitidos pelo equipamento e os critérios de controle interno de qualidade, e se todos os
resultados alterados foram informados ao setor de busca ativa. A terceirizacdo de exames
do modelo A levou a criagdo de rotinas manuais e no sistema de verificagdo de resultados
pendentes do laboratdrio externo, se estes pertenciam aos mesmos RN que tiveram
amostras analisadas no laboratorio do instituto de endocrinologia, se todas as amostras
haviam sido submetidas a todas as dosagens previstas e o tempo decorrido para anélise no
laboratorio externo, entre outras.
Os resultados eram emitidos em laudo Unico, com métodos utilizados, val ores de referéncia
e assinatura do responsavel, com impressdo semanal, no modelo A, e duas vezes por
semana, no modelo B. Na distribuicdo, estes eram acompanhados de listas dos resultados,
totais de amostras inadequadas e resultados aterados, e havia controle de entrega, naforma
eletronica ou manual. Atrasos na liberacdo de resultados foram atribuidos a faltas de
insumos laboratoriais e problemas na emissdo de resultados em ambos os modelos. No
modelo A, foi identificada inadequacdo no nimero de terminais de computadores no setor
de liberagdo de resultados e atrasos na liberagéo de resultados do SH. No modelo B, houve
falta de recursos humanos.
Os laboratérios faziam controle de qualidade interno e participavam de programas de
controle de qualidade externo: o modelo A do Programa de Evaluacion Externa de
Calidad (PEEC) — Fundacion Bioquimica Argentina -Argentina, € 0 modelo B do
programa Controlab® - Controle de Qualidade para Laboratorios — Rio de Janeiro — Brasil.
A metodologia utilizada para andlise do TSH neonatal pelos dois laboratérios eraa mesma,
porém com valores de corte diferentes. No modelo B, havia valores de corte diferenciados
conforme afaixa etéria de coleta dos testes (Figura 3). Nesses casos, 0 modelo B solicitava
uma 22 coleta. Para a Phe, havia metodol ogias e valores de corte diferentes, e no modelo B,
valores diferenciados conforme a faixa etaria de coleta dos testes (Figura 4).

(Figura 3)

(Figura4)
Na ocorréncia de um resultado aterado, as crian¢as eram reconvocadas mesmo que 0S
demais resultados ndo estivessem disponiveis. Quando a vias de contato convencionais ndo
eram possivels, 0 modelo A contatava a Secretaria Municipal de Saide e o modelo B o

Conselho Tutelar. Nas reconvocagOes por amostra invaida, havia notificagdo com o
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motivo e a urgéncia da necessidade da 22 coleta. O monitoramento dos comparecimentos e
tempos era semanal, no modelo A, e a cada 2 dias, no modelo B.

A terceirizacdo da confirmagdo diagnostica da Hb, no modelo A, comprometeu o seu
desempenho neste quesito.

O modelo A redlizava os seguintes exames: TSH, Ty-livre, Tireoglobulina, anticorpos anti-
tireoperoxidase (quimioluminescéncia); Phe (fluorimetria); e, em laboratério externo
(Cientifica), a Tirosina (HPLC). Por outro lado, 0 modelo B realizava: TSH, Tg-livre,
Tireoglobulina (IFMA), Hemoglobina (Focalizacdo isoelétrica e HPLC); em laboratorio
externo, Tetrabiopterina— BH,4 (Franca), Tirosina (Cromatografia— Faculdade de Medicina
de Ribeirdo Preto) e andlise molecular (APAE — Angpolis — GO). O monitoramento de
tempo entre a coleta e liberacdo dos exames confirmatorios era feito somente no modelo B.
Havia critérios clinicos definidos para que as criancas fossem consideradas casos (Figuras
3ed).

As amostras residuais eram armazenadas, no modelo A, com controle de acesso,
registradas, em temperatura ambiente, sem controle de umidade, por até dois anos e
descartadas de forma segura. No modelo B, ndo havia controle de acesso ou registro, as
amostras eram mantidas em geladeira, sem controle de umidade, por até cinco anos, e 0
descarte ndo erafeito de forma segura.

O monitoramento da cobertura do PTN erafeito, no modelo A, através do cruzamento dos
totais de coletas com totais de nascimentos, levando em conta dados das maternidades
publicas, postos de sallde, Secretarias Municipais de Sallde e de hospitais universitarios. O
modelo B n&o forneceu essa informagéo. As 22 coletas eram recomendadas quando havia
1% coletas realizadas com menos de 48 horas, inadequadas, ou transfusdes sanguiineas.
Prematuridade ndo foi considerada motivo para 22 col eta.

Havia monitoramento da realizacéo das 22 col etas, dos interval os entre nascimento e col eta,
transporte ao laboratério, cadastro das amostras e liberagdo dos resultados, liberagdo dos
resultados e convocagdo por resultados alterados, reconvocagdo e comparecimento para
confirmacdo diagndstica e tratamento. Os nimeros de casos em que foi necessaria busca
ativa, casos confirmados para cada doenca, casos em que a busca ativa ndo foi completada,
casos de amostras invaidas, e aidade deinicio do tratamento também eram monitorados.
Embora houvesse plangjamento estratégico em relagdo a busca de novas fontes de
recursos, apenas no modelo A havia previsdo de realocacao de recursos para 0s setores

necessitados, modificagbes no espago fisico, atualizacdo de equipamentos, sistema de
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informagdes, recursos humanos, compra de insumos, acbes que visassem aumento da
cobertura do programa, incremento de agdes educativas e aumento do painel de doencas do
PTN.

Discussio

Os PTN sdo sistemas complexos que devem funcionar de forma integrada, com um
laboratorio articulado a uma rede externa de UC, em que o fluxo deve ser suficientemente
agil para dar as respostas oportunas, de forma que 0s casos positivos sejam tratados no
momento adequado para a prevencao de sequel as.

O instrumento utilizado nesta avaliagdo, dividido em modulos, com diferentes técnicas de
coleta de dados, e aplicado a diferentes atores, permitiu que varios aspectos dos model os
de PTN fossem avaliados sob diferentes perspectivas e em diferentes contextos. Os dois
model os apresentaram desempenho global mediano em estrutura e processo, com ligeira
vantagem para o modelo A. Asimperfeicdes do instrumento e as imprecisdes da pontuagéo
gerada podem explicar parte das diferencas entre os model os.

As diferencas nos fluxos podem explicar o longo intervalo de tempo em algumas etapas. O
fluxo do modelo A difere do modelo B em dois aspectos — parte dos exames é analisada
em laboratdrio externo e cujos resultados séo aguardados para liberacdo em laudo Unico, e
€ necessaria a intermediacdo das UC na reconvocacdo dos casos suspeitos. Este fluxo
envolve maior mobilizag&o de recursos humanos, materiais, infra-estrutura, custos e tempo,
propiciando perda de efetividade e eficiéncia

Apesar da terceirizagdo de parte dos seus exames, 0 modelo A teve melhor pontuacéo na
avaliacdo da estrutura porgue contava com um setor de Farmécia que atendia os pacientes
de ambos os modelos de PTN. O atendimento a todos os casos confirmados com
hemoglobinopatias era realizado pelo SH. A existéncia de um Unico Setor de Farmécia
para atender a todos os casos detectados no estado pode representar um fator de restricéo
de acesso aons insumos terapéuticos.

A gestdo publica do modelo A o levava a ter o SUS como Unica fonte de recursos. A
natureza filantropica do modelo B conferia maior flexibilidade na busca desses recursos.
Mesmo assim, isso ndo impediu que este modelo sofresse com irregularidades na entrada
desses recursos com reflexos narotina

Os recursos humanos podem ser separados em dois grupos. os da estrutura interna dos

laboratorios e os que compdem a rede externa das UC. No primeiro grupo, os profissionais
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da estrutura interna dos laboratérios receberam capacitacdo, porém tiveram seu nimero
considerado insuficiente para busca ativa. Com relacdo aos profissionais da rede externa de
UC, apesar da realizacdo de capacitacbes periddicas, a avaliacdo das UC sugere que a
maioria desses profissionais ndo teve acesso a essas. Os reflexos sé@o notados pelas
demonstractes de desconhecimento de procedimentos bésicos da coleta das amostras e
busca ativa, grande nimero de amostras invalidas, com maior nimero de solicitagdes para
2% coletas e atrasos nas etapas subsequientes (dados ndo-publicados).

O melhor desempenho do modelo A no critério relativo aos recursos materiais ndo é
coerente com as deficiéncias neste tipo de recurso como justificativa atribuida para os
atrasos na liberacdo de resultados em ambos 0os modelos. O setor de busca ativa, em
ambos, era o que mais sofria com falta de material impresso.

A informacéo de existéncia de plangamento educativo incluindo capacitacOes periodicas
de recursos humanos e material didatico para a rede de coletas nos dois modelos de PTN
ndo foi coerente com os resultados obtidos na andlise retrospectiva de 2005 a 2007 (dados
ndo-publicados) e na avaliagdo das UC (dados ndo-publicados), em que se observou
exatamente o contrario e os indicadores se encontravam aquém das metas propostas para
um PTN (dados n&o-publicados). Os dados ndo revelam se os profissionais que
efetivamente as coletas tém acesso ao treinamento. Essa situagdo fica bem ilustrada na
recomendac&o para a 22 coleta nos casos de transfusdes sangiiineas, sugerido pelo PNTNZ,
difundido nas capacitacbes, porem sem qualquer efeito nas coletas (dados ndo-publicados).
Chama a atengdo a omissdo, nas capacitagcOes, sobre a necessidade 22 coleta para
prematuros, recomendada pela Associacdo Médica Brasileira e Sociedade Brasileira de
Endocrinologia e Metabologia — situagdo em que sdo comuns resultados fal so-negativos
para 0 HC*. A estratégia utilizada para transporte das amostras entre as UC e os
laboratorios — correio ou portador — ndo fez diferenca no tempo decorrido, apesar de, no
modelo A, serem disponibilizados envelopes em quantidade suficientes para postagens
duas vezes na semana (dados n&o-publicados). Houve relatos de interrupgdes dos servicos
postais e é provavel que capacitacdo deficiente tenha levado a acimulos de envelopes nas
UC (dados néo-publicados).

Os laboratérios, assim como afarmécia no modelo A, funcionavam em horario comercial e
a busca ativa tinha 0 mesmo horario, no modelo A, mas era restrita a 3 vezes na semana,
no modelo B. Os atendimentos no ambulatorio multidisciplinar do modelo A ocorriam 2

VEZES por semana, em meio turno, e, no modelo B, 3 vezes por semana, em turno integral.
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Este tipo de organizac&o no atendimento em ambos 0os model 0s pressupde uma restri¢do no
acesso dos casos detectados ao tratamento e aos iNnsumos terapéuti cos.

Os resultados da avaliacdo demonstram que a fragmentacéo imposta pelo fluxo do modelo
A levou a atrasos na liberacdo de resultados por falhas na distribuicdo das amostras de
sangue em alguns ensaios e por problemas na liberacdo de resultados do laboratério
externo, além da falta de recursos materiais. A maior automagdo em etapas internas
confere maior agilidade e seguranca contra falhas humanas, porém ndo se estende ao
laboratorio externo, que, ao contrario, levou a criacdo de novas rotinas de verificacdo e
segurancga, que envolvem mais recursos humanos, de informética, e tempo, aumentando o
custo. A hipotese de vinculagdo do atraso a fragmentagéo é confirmada quando, no modulo
“SRTN”, o entrevistado informa que, “com certa frequéncia, ficaimpossibilitado de emitir
laudos porque é obrigado a aguardar os resultados da unidade externa que ndo foram
liberados’ (sic).

No modelo B, os atrasos foram atribuidos as deficiéncias de recursos materiais, humanos e
falhas no sistema informatizado. O processo interno mais manual € compensado por uma
carga horariamaior e um fluxo mais simples.

Houve coeréncia entre a disponibilidade informada dos resultados dos testes na avaliagéo
dos modelos de PTN, em torno de 30 a 45 dias e, das UC, entre 45 e 60 dias (dados ndo
publicados), quando comparadas a mediana de confirmagéo diagnostica, no periodo de
2005 a 2007, de 48 dias (dados né&o-publicados).

As diferentes metodologias de dosagem de Phe ndo permitem comparagdo, porém a falta
de padronizacdo no controle de qualidade externo e diferencas nos a goritmos diagndsticos
e o fato da PKU ser uma doenca rara, com um numero de casos muito pegqueno, podem
explicar as discrepancias encontradas nos célculos de incidéncia da PKU: modelo A — 1.
28.427 e modelo B — 1: 16.522 (dados ndo publicados).

O valor de corte de TSH neonatal mais baixo praticado pelo modelo A aumenta a
sensibilidade do PTN, detectando maior nimero de resultados falso-positivos, levando a
aumento da incidéncia (dados n&o-publicados) e sobrecarga do sistema de busca ativa, que
nesta avaliacdo demonstrou ser deficiente em recursos materiais e humanos. A utilizagdo
de valores de corte diferenciados conforme a faixa etaria no momento da coleta, como é
proposta pelo modelo B, poderia aumentar a especificidade diagnostica ja que ocorrem

variagoes fisioldgicas do TSH neonatal nestafase.
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O fluxo mais simples e direto da busca ativa do modelo B (Figura 2) contribuiu para o seu
melhor desempenho. O desempenho da busca ativa no modelo A e no SH, ao contrario, foi
comprometido porgue envolve obrigatoriamente os profissionais das UC, com capacitacdo
deficiente (dados ndo-publicados). Na confirmagao diagndstica, 0 modelo B demonstrou
estar apto a realizar uma variedade maior de metodologias diagndsticas, o que facilitaria a
expansdo do painel de doencas, enquanto no modelo A as opgdes diagndsticas eram mais
restritas.

O armazenamento das amostras residuai s ndo seguia as recomendacdes das diretrizes sobre
registro, preservacéo da identidade, controle de temperatura e umidade, nem tinha
definicdo clara de objetivos. Os prazos de armazenamento das amostras praticados e
estabelecidos pelo PNTN sdo muito superiores a validade dos analitos e suscitam duvidas

sobre 0s critérios que norteiam essa prética™™ %,

Conclusao

As acbes do PTN do estado do RJ representaram notével avanco na prevencéo secundaria
de erros inatos do metabolismo, endocrinopatias e hemoglobinopatias, considerando (1) o
passado recente de escassez de iniciativas dirigidas a estes e outros problemas de salde
publica e (2) as deficiéncias dos servigos publicos de salde em geral, no RJ e em outros
estados do Brasil. Embora o desempenho do PTN sofra das limitagdes da rede de servicos
de salide em que esta inserido, necessidades e oportunidades de melhora especificas da TN
puderam ser apontadas nesta avaliagéo estruturada dos modelos de PTN no estado do RJ.
A andlise detalhada dos elementos de estrutura e processo de interesse para os resultados
mai s relevantes buscou especificar os itens que poderdo incrementar a efetividade do PTN-
RJ comprometida pela coberturainsuficiente e pelo atraso na liberac&o de resultados.

A coexisténcia de dois modelos de PTN é uma situagdo singular no contexto brasileiro,
originada e cristalizada na constituicdo do programa, evidenciou na avaliagdo a existéncia
de complementariedade e aimportancia de maior integragdo entre os dois model os paraum
melhor desempenho da TN em um funcionamento em rede. Respeitadas as peculiaridades
da organizacéo e da natureza juridica dos modelos de PTN, a andlise das vantagens e
limitagbes de estrutura e processo do PTN nestas instituigdes pode contribuir para
compreender diferencas nos resultados e propor g ustes.

Enfim, o foco desta avaliagdo nos mecanismos de funcionamento e nas deficiéncias do

PTN do estado do RJ permite apontar ajustes necessarios para aprimorar O Seu
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desempenho. Assim, 0 programa poderd acancar as suas metas e terd condigdes de

enfrentar novos desafios, como os desdobramentos naturais da detecgdo de portadores de

doencas crénicas, como a questdo da adesdo ao tratamento no longo prazo, o

aconselhamento pré-concepcional e suporte adequado as gestantes fenilcetondricas, além

de ampliar seus horizontes, como aincluséo de novas doencas.
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Figura 1 — Fluxograma de testes, resultados e busca ativa por amostras invélidas e confirmagéo diagnéstica

de resultados alterados de fenilalanina, TSH e hemoglobina no Modelo A
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Figura 2 — Fluxograma de testes, resultados e busca ativa por amostras invélidas e confirmagéo diagndstica

de resultados aterados de fenilalanina, TSH e hemoglobina no Modelo B
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Tabela 1 — Avaliacéo do desempenho dos Model os de Programas de Triagem Neonatal do estado do Rio de Janeiro em estrutura e processo.

Desempenho em estrutura

Desempenho em processo

M édulo Critério ModeloA | Modelo B Critério Modelo A | Modelo B

Administracdo |Estruturabésica 60,7 42 9| Disponibilidade do SRTN 87,8 57,1
Orgamento 66,7 33,3| Sistema Informatizado 59,2 439

Recursos Materiais 92,9 57,1| Transporte 0,0 100,0

Recursos Humanos 46,2 38,5|Acdes educativas 70,6 52,9

Informagéo 66,7 70,8|Monitoramento e avaliacdo 72,7 50,9

Ambulatério 40,0 50,0

Plangjamento estratégico 100,0 16,7

Score total 69,4 50,9| Score total 79,8 55,1

SRTN Acessibilidade 53,8 76,9|Salade coleta 68,4 78,9
Recursos humanos 62,1 65,5/ Rotina bésica laboratorio 96,0 88,0

Insumos para laboratério 88,5 50,0|Recepcéo e distribuicdo interna de amostras 81,6 65,8

Equipamentos laboratoriais 100,0 70,0| Processamento dos testes 81,6 60,5

Sadlade coleta 83,3 83,3|Controle de qualidade 78,3 52,2

Laboratério 84,0 88,0/ Resultados da Triagem Neonatal 39,3 57,1

Confirmagdo diagndstica 62,5 62,5

Armazenamento de amostras residuais 75,0 33,3

Score total 76,8 71,0|Score total 73,9 63,8

Busca Ativa Recursos materiais 15,0 0,0]Comunicagéo de resultados entre o Laborat6rio e o Servigo Social 733 40,0
Meios de comunicagdo 57,1 57,1|Busca ativa 82,4 88,2

Recursos humanos 50,0 50,0| Confirmag&o diagndstica 100,0 75,0

Scoretotal 29,0 19,4|Scoretotal 82,5 67,5

Score global de estrutura = 68,6 574 Scor e global de processo = 57,8 47,1

151



Modelo A

TN - TSH (IFMA)

l

!

{

R

: a _ a -
| <10 puymes | | 210-20 pui/me | 220 puy/mes |} | 12coleta 12 coleta 225 pUl/mlL
! 3 a7dias > 7 dias (em qualquer
\L \l/ . J, \l, idade)
- ]
Teste Consulta + i | N | | |
! 215 pUl/mL 210 -24,9 nUl/mL
confirmatoério teste ' wuy/ puy/
(soro) + confirmatério !
tratamento (soro) + i
tratamento :
l i 22 coleta em
i papel-filtro v
QUIMIOLUMINESCENCIA i /
i Consulta + teste
TSH< 6,0 TSH 2 6,0- 9,9 pUl/mL) | TSH 210,0puUl/mL | IFMA confirmatorio no soro
pUI/mL T4-livre < 0,89 ng/mL E (Quimioluminescéncia):
i | <10puymt | [ 220 p0/mt | = | " o4 10 pui/mL
1 T4-livre < 2,0 ng/mL*
'
i
i
| J
Suspens3o do Hipotireoidismo [ | | Descartado
Descartado tratamento e congénito i HC Tratamento +
HC acompanhamento confirmado- i acompanhamento
semestral tratamentoe 1
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|
i
!

* O valor de corte do TSH neonatal praticado é o mesmo para coletas em

Modelo B

TN - TSH (IFMA)

{

i

|

qualquer momento apds 48 horas de vida.

*0 valor de corte de T4-livre (quimioluminescéncia) para criangas entre

1 e 4 mesesde vida é entre 2,0 e 5,0 ng/mL.
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Modelo A

| TN - Phe (FLUORIMETRIA) |

Phe < 3,0 mg/dL |

PN

| Phe > 3,0 |7<g/dL |

l/

Consulta +
confirmagdo
diagndstica
(filtro)

/

N

FLUORIMETRIA

| 23,0 -9,9 mg/dL | | 210,0 mg/dL |

\

v

Descartada
PKU

Dieta normal +
monitoramento
da Phe +
consultas
trimestrais

Dieta com
restricdo de Phe +
monitoramento
da Phe

Modelo B

| TN - Phe (ENZIMATICO) |

Coletas 2 5 dias

Coletas < 5 dias

| Phe 2 3,5 - 5 mg/dL | | Phe < 5,0 mg/dL | | Phe = 5,0 mg/dL
CROMATOGRAFIA
— Phe + Tirosina
Consulta +

(Diagnéstico
Diferencial com
Tirosinemia/
Nutri¢do
Parenteral)

confirmagdo
diagnéstica
(filtro)

/

| <5,0 mg/dL |

25,0 -9,9 mg/dL

|| 10,0 mg/dL |

l

|

|

Descartada
PKU

Dieta normal +
monitoramento
da Phe

Dieta com
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10. Consider agOes Finais

Esta pesquisa alcancou 0 seu objetivo de avaliar o desempenho basico do PTN do
estado do Rio de Janeiro. Os problemas discutidos sdo fundamentais a qualquer PTN e
precisam ser solucionados antes de se pensar em incluir novas doengas ao painel existente
levando em consideracdo os seus desdobramentos. E necessario que o programa esteja
operando em condic¢des adequadas, esteja instrumentado para selecionar as novas doencgas
e que bases cientificas estejam a frente de pressdes de outras naturezas nesta decisao.

Apesar de arede privada ser um segmento com participacao significativa no estado
do Rio de Janeiro, a predominancia do setor publico na triagem neonatal fez com que a
falta das informacfes oriundas do setor privado ndo comprometesse os resultados desta
avaliacdo. Futuras avaliagbes deverdo buscar estratégias para incluir registros de testes
realizados na rede privada.

A coberturaincompleta do programa acarreta perda de casos positivos, que ficaram
sem tratamento e possivelmente desenvolveram sequelas. O inicio tardio do tratamento
também incorre no risco de sequielas incapacitantes. Os resultados deste estudo apontam
para a necessidade de uma avaliagdo dos desfechos negativos decorrentes das falhas na
cobertura e do inicio tardio do tratamento causados pelas deficiéncias do programa.

Embora ndo sgjam acles de triagem, pela natureza cronica das doencas tratadas
pelo programa, ha necessidade de se avaliar a adeséo ao tratamento dos casos detectados,
no médio e longo prazo, e suas implicagbes, assim como as repercussdes sobre o
crescimento e desenvolvimento.

Para PTN que detectam fenilcetonaria ha mais de vinte anos, um desdobramento
iminente € a questdo das gestantes fenilcetondricas. O programa precisa estar preparado
para lidar com questbes como aconselhamento pré-concepciona e plangjamento familiar
adequados a esses casos.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal define como norma o armazenamento
de amostras residuais por cinco anos. A literatura ja demonstrou que, neste prazo, 0s
analitos se encontram imensuraveis restando apenas material genético viavel. Existem
diretrizes internacionais para 0 adequado armazenamento e descarte desse tipo de material.
E, portanto, necesséria a discussio sobre os objetivos e as condigdes de armazenamento
desses imensos bancos de DNA, aém da real necessidade de armazenamento por tanto

tempo.
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Por fim, nesta pesquisa, foi desenvolvido um modelo para avaliagdo de PTN
bastante abrangente, que alcangou 0s seus objetivos na avaliacdo de desempenho do PTN
do estado do Rio de Janeiro. Os PTN carecem de instrumentos proprios para avaliacao.
Este modelo foi desenvolvido para este fim e poderd ser replicado em programas

equivalentes.
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Anexo | - Questionarios eroteiros utilizados no trabalho de campo
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Componente

Pergunta

Resposta

Observagdo

Estrutura basica

EB-1) Se possivel descreva o fluxo do programa a parte (coleta, transporte de amostras, resultados, convocagses, etc.)

EB-2) O Servico de Referéncia em Triagem Neonatal conta com:
a. Unidade de Coleta propria (1- sim; 0- ndo)

b. Rede de Unidades de Coleta vinculada ao SRTN (1- sim;0- nio)

c. Laboratério especifico para Triagem Neonatal (1- sim;0- ndo)

d. Laboratdrio de Biologia Molecular (1- sim;0- ndo)

e. Servigo Social designado para atendimento ao programa de triagem neonatal (1- sim;0- ndo)

f. Ambulatério Multidisciplinar dedicado, com atividades especificas destinadas a Triagem Neonatal (1- sim;0- ndo)

g. Estrutura para internagdo de recém-natos/criangas maiores (1- sim; 0- ndo)

h. Unidade de Tratamento Intensivo para atender recém-natos (1- sim;0- ndo)

i. Nutricionista alocada para atendimento da demanda do programa de triagem neonatal (1- sim;0- ndo)

j. Setor de Farmacia para dispensagdo de medicamentos e alimentos especificos para TN com Farmacéutico qualificado? (1- sim;0- ndo)

EB-3) Excluindo as Unidades de Coleta, nas respostas anteriores que tenham sido negativas ou que tenham parte do

servigo terceirizada, indique os setores e servigos terceirizados, e onde sdo realizados:
a. Laboratorio para Triagem Neonatal (1- sim; 0- ndo) Onde?

b. Laboratério de Biologia Molecular (1- sim; 0- ndo) Onde?

c. Servigo Social dedicado a Triagem Neonatal (1- sim; 0- ndo) Onde?

d. Ambulatério Multidisciplinar dedicado a Triagem Neonatal (1- sim; 0- ndo) Onde?

e. Estrutura para internagdo de recém-natos e criangas maiores (1- sim; 0- ndo) Onde?

f. Unidade Tratamento Intensivo em condig¢Ges para atender recém-natos portadores de Doenga Falciforme (1- sim; 0- ndo) Onde?

g. Servigo de Nutrigdo dedicado a Triagem Neonatal (1- sim; 0- ndo) Onde?

h. Setor de Farmdcia para dispensagdo de medicamentos e alimentos especificos para TN (1- sim; 0- ndo) Onde?

EB-4) Quando presentes no SRTN, quantas vezes por semana estas estruturas estdo ativas e disponiveis ( 1 a 7 dias)?
a. Laboratorio para Triagem Neonatal

b. Laboratério de Biologia Molecular

c. Servigo Social dedicado a Triagem Neonatal

d. Ambulatério Multidisciplinar dedicado a Triagem Neonatal

e. Estrutura para internagdo de recém-natos e criangas maiores

f. Unidade Tratamento Intensivo em condi¢Bes para atender recém-natos portadores de Doenga Falciforme

g. Servigo de Nutrigdo dedicado a Triagem Neonatal

h. Setor de Farmdcia para dispensagdo de medicamentos e alimentos especificos para TN

EB-5) Em quais turnos ?
a. Laboratorio para Triagem Neonatal (1 - manh3, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

b. Laboratério de Biologia Molecular (1 - manh3, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

c. Servigo Social dedicado a Triagem Neonatal (1 - manh3g, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

d. Ambulatério Multidisciplinar dedicado a Triagem Neonatal (1 - manh3, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

e. Estrutura para internagdo de recém-natos/criangas maiores (1 - manh3, 2 - tarde, 3- manhi e tarde, 4- 24 horas)

f. Unidade Tratamento Intensivo em condigGes para atender recém-natos portadores de Doenga Falciforme (1 - manh3, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

170



Componente

Pergunta

Resposta

Observagdo

Estrutura basica

g. Servigo de Nutri¢do dedicado a Triagem Neonatal (1 - manhg, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

h. Setor de Farmdcia para dispensagdo de medicamentos e alimentos especificos para TN (1 - manhg, 2 - tarde, 3- manha e tarde, 4- 24 horas)

EB-6) Existem manuais que descrevam procedimentos padrdes para os seguintes itens?

a. Coleta das amostras (1- sim; 0- ndo)

b. Transporte das amostras das UCs até o SRTN (1- sim; 0- ndo)

c. Devolugédo dos resultados as UCs/pais (1- sim; 0- n3o)

d. Reconvocagdo por amostras invélidas (1-sim; 0- ndo)

e. 0 momento de comparecimento da crianga apds reconvocagao (1-sim; 0- ndo)

f. Chegada da 22 amostra e vinculagdo da mesma a 12 amostra das criangas (incluindo liberagdo de resultados) (1- sim; 0- ndo)

EB-7) Quem faz o contato com a familia da crianga na reconvocagdo? (1- SRTN; 2- Unidade de Coleta; 3- SMS; 4- Outros? Quais?)

EB-8) O encaminhamento dos casos confirmados para o Ambulatério Multidisciplinar segue alguma padronizagdo?
(ex. horario, local, prazo, etc.)? (1-sim; 0- ndo)

Recursos financeiros

RF-1) Qual(is) a(s) origem(ns) dos recursos financeiros? (Marque uma ou mais opgdes) (1-SUS;2- filantropia;
3- agéncias de fomento a pesquisa; 4- privadas; 5- outras? Quais?)

RF-2) Ja ocorreu alguma interrupgdo na entrada de recursos financeiros? (1- sim; 0- ndo)

RF-2.1) Se sim, a interrupgdo teve repercussdes na rotina do programa? (1- sim; 0- ndo)

RF-3) Estdo previstos recursos financeiros alternativos no caso de interrupgdes na(s) fonte(s) regular (es) de recursos? (1- sim; 0- ndo)

RF-4) Sdo contabilizados gastos com (marque as opgdes que se aplicam):

a. Custos de infra-estrutura (luz, dgua, telefone, etc) (1-sim; 0- ndo)

b. Custos com insumos laboratoriais (papel-filtro, kits, reagentes, etc.) (1-sim; 0- ndo)

c. Despesas com compra e manutengdo de equipamentos (1-sim; 0- ndo)

d. Despesas com as atividades de busca ativa (telefone, correio, fax, transporte de familiares, etc.) (1-sim; 0- ndo)

e. Atividades educacionais em diversos niveis (remuneragdo de treinadores, material didatico, infraestrutura,...) (1-sim; 0- ndo)

f. Despesas excepcionais com servigos diagndsticos e clinicos especializados (1-sim; 0- ndo)

g. Custos com medicamentos (1-sim; 0- ndo)

h. Custos com alimentos especiais (1-sim; 0- ndo)

i. Informética (compra/manutenc¢do de equipamento; desenvolvimento/manutengdo do sistema; anélise de dados)? (1-sim; 0- n3o)

j. Atividades de avaliagdo do programa (resultados de curto e longo prazo) (1-sim; 0- ndo)

Recursos
Materiais

RM-1) Como sdo feitas as compras de equipamentos e insumos (marque quantas opgdes se aplicarem):
(1- Importacgdo direta; 2- Importagdo via representante; 3- Licitagdo; 4- Comodato; 5- Outros? Quais)

RM-2) Ha contrato de manutengdo para os esquipamentos? (1-sim; 2-ndo)

RM-3) Existe controle de estoque para (marque as opgdes que se aplicam): 1 - insumos para coleta; 2- insumos laboratoriais;
3- insumos terapéuticos; 4- material educativo; 5- outros? Quais?

RM-4) Ha registros de falha nos estoques de insumos (1- coleta, 2-laboratoriais, 3-terapéuticos, 4- material educativos; 5- outros) ? Se possivel, explique.

Recursos
Humanos

RH-1) Qual o vinculo empregaticio dos profissionais atuantes no programa: 1- estatutarios; 2- cooperativados; 3- contratagdo direta;
4- voluntdrios; 5- outros? Quais? (Se for o caso, marque mais de 1 opgdo)

RH-2) Existem profissionais atuantes no programa com outras atividades além do PTN dentro da institui¢cdo? (1-sim; 0-ndo) Quais?

RH-3) Os profissionais recebem treinamento especifico para TN dentro de sua drea de atuagdo? (1-sim; 0-ndo)
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Componente Pergunta Resposta |Observagdo
RH-4) Os profissionais fazem atividades de reciclagem periodicamente? (1-sim; 0-ndo)
Recursos RH-5) O desempenho dos funcionarios é avaliado periodicamente? (1-sim; 0-ndo)
Humanos RH-6) Existe um plano de carreira ou algum outro incentivo para os profissionais que atuam no programa? (1-sim; 0-ndo)

RH-7) Se a resposta anterior for positiva, quais?

RH-8) Os profissionais sdo informados periodicamente sobre o desempenho do programa? (1-sim; 0-ndo)

Sistema de Informagao do Programa

SI-1) Existe um sistema informatizado especifico para o programa dentro da institui¢do? (1-sim; 0-ndo)

SI-2) Ha documentagdo impressa da estrutura do banco de dados? (1-sim; 0-ndo)

SI-3) Ha documentagdo impressa do fluxograma de utilizagdo de programas e arquivos? (1-sim; 0-ndo)

SI-4) Ha um servidor central para o armazenamento dos dados do banco? (1-sim; 0-n&o)

SI-6) Ha estagdes de trabalho (terminais de computador) para todas as atividades desde a coleta a busca ativa ? (1-sim; 0,5- parcial; 0- ndo)

SI-7) Se a resposta anterior for "parcial", especifique quais os setores que ndo dispdem de terminais de computador.

)
)
)
SI-5) Em caso positivo, se 0 mesmo falhar, ha outro de reserva apto a assumir as atividades em até 15 min. apds a falha? (1-sim; 0-ndo)
)
)
)

SI-8) Os servidores de dados estdo instalados em local isolado, de acesso restrito, em condigdes de instalagdo adequadas? (1-sim; 0-ndo)

SI-9) Os servidores contam com energia ininterrupta, com "no-break" apto a assumir apos falha de 15 min. no fornecimento de energia? (1-sim; 0-ndo)

SI-10) Que etapas do programa sdo controladas pelo sistema informatizado:
a. Cadastro das amostras (1-sim; 0-ndo)

b. Distribuigdo das amostras para cada tipo de exame (1-sim; 0-ndo)

c. Procedimentos de dosagem (1-sim; 0-ndo)

d. Emissdo de resultados (1-sim; 0-ndo)

e. Controle de tempos para realizagdo de cada etapa do processo (1-sim; 0-ndo)

f. Distribuicdo de material para as unidades de coleta (1-sim; 0-ndo)

g. Capacitagdo de profissionais de salde externos ao programa para coleta, busca ativa, aconselhamento genético, etc. (1-sim; 0-ndo)

h. Controle de insumos utilizados pelo programa (1-sim; 0-ndo)

i. Procedimentos de busca ativa (1-sim; 0-ndo)

j. Contabilidade do programa (1-sim; 0-ndo)

k. Rotina ambulatorial (1-sim; 0-ndo)

. Estatisticas das etapas contempladas (1-sim; 0-ndo)

SI-11) O sistema informatizado permite o rastreamento interno das amostras no SRTN? (1-sim; 0-ndo)

SI-12) Cada amostra recebe um Unico registro dentro do sistema que ndo possa ser duplicado? (1-sim; 0-ndo)

SI-13) Quais os dados abaixo fazem parte da identificagdo da amostra:
a. Nome da mde ? (1-sim; 0-ndo)

b. Nome do recém-nato? (1-sim; 0-n3o)

c. Data de nascimento? (1-sim; 0-ndo)

d. Data de coleta? (1-sim; 0-ndo)

e. Nome ou sigla do local de coleta? (1-sim; 0-ndo)

f. Endereco e telefone da familia? (1-sim; 0-ndo)

g. Registro de prematuridade? (1-sim; 0-ndo)
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h. Gemelaridade? (1-sim; 0-ndo)

i. Sexo? (1-sim; 0-ndo)

j. Transfusdo de sangue ? (1-sim; 0-ndo)

k. Data da transfusdo? (1-sim; 0-ndo)

I. Nome do responsavel pela coleta? (1-sim; 0-ndo)

m. DNV (registro de nascidos vivos)? (1-sim; 0- ndo)

n. OQutros? Quais?

SI-14) O sistema de dados :
a. E capaz de encaminhar as amostras & drea técnica, mantendo relagdo com a identificag3o original? (1-sim; 0-n3o)

b. Existem mecanismos de seguranga para a liberagdo de resultados (senha, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

c. Se parte dos exames é feita em outro laboratério, ha checagem automatica do retorno dos resultados? (1-sim; 0-ndo)

d. E capaz de cruzar informagdes de mais de uma amostra do mesmo recém-nato? (1-sim; 0-n3o)

e. Tem definidos os procedimentos e niveis de seguranga para acesso ao sistema? (1-sim; 0-ndo)

i. E capaz de identificar automaticamente os casos que deverdo ser reconvocados? (1-sim; 0-ndo)

j. No caso de algum dos testes ser terceirizado, o sistema emite um laudo Unico contendo todos os resultados? (1-sim; 0-n&o)

k. Ha emissdo automatica de resultados individuais para serem entregues aos pais do recém-nascido? (1-sim; 0-ndo)

I. H4 emissdo automatica de lista de exames realizados e seus resultados para envio as Unidades de Coleta?(1-sim; 0-ndo)

m. Ha emissdo de lista de amostras que exigem nova coleta para cada remessa enviada pela Unidade de Coleta? (1-sim; 0-ndo)

n. Registra a remessa de resultados a rede de coleta de forma segura e auditavel? (1-sim; 0-ndo)

o. Controla a busca ativa até o comparecimento final (para casos com amostra invalida ou resultados alterados)? (1-sim; 0-ndo)

p. Ha registro dos casos confirmados para cada uma das doengas detectadas? (1-sim; 0-ndo)

SI-15) Sdo feitas copias didrias dos arquivos e programas instalados no local? (1-sim; 0-ndo)

)
SI-16) Sdo mantidas cdpias semanais em local externo? (1-sim; 0-ndo)
SI-17) Por quanto tempo sdo mantidos os dados das consultas e exames realizados ? (0- < 1 ano; 1- >1 e £ 2 anos; 2- >2 e <4 anos; 3- >4 e < 5 anos; 4- 2 5 anos)

SI-18) Ha& operador técnico de plantdo para: operar rotinas do sistema; controlar acesso de usudrios; diagnosticar falhas na rede,
equipamentos e sist. operacionais; dar suporte em situa¢bes anormais; executar procedi/os de seguranga? (1-sim; 0-n&o)

SI-19) Ha manual de operagdes, registro de atualiza¢des e planeja/o de controle de qualidade da base de dados? (1-sim; 0-n&o)

SI-20) As rotinas de manutengdo do equipamento e atualizages do sistema sdo documentadas por escrito?(1-sim; 0-ndo)

SI-21) No caso de compartilhamento de dados com outros sistemas, ha procedimentos para garantir integridade e confidencialidade dos dados,
além de mecanismos para restringir o acesso/entrada de dados ndo-autorizados? (1-sim; 0-n3o)

SI-22) O sist.é capaz de checar a precisdo dos dados, se 0 momento de langamento é adequado ou a corregdo de calculos realizados
(do cadastro a liberagdo de resultados)? (1-sim; 0-ndo)

SI-23) Hé interface com a rede externa de servigos complementares (exames, agendamento de consultas,outros)? (1-sim; 0-ndo)

SI-24) O sistema emite automaticamente relatérios de produgdo? (1-sim; 0-ndo)

SI-25) A quem se destina os relatérios emitidos pelo sistema?
(Marque as opg8es possiveis: 1- Ministério da Salde; 2-SES; 3- SMS; 4- Gestor da UC; 5- Outros? Quais?)

SI-26) Os relatdrios produzidos sdo utilizados no monitoramento das atividades e reformulagdo de rotinas? (1-sim; 0-ndo)

173



Componente

Pergunta

Resposta

Observagdo

Sist. Informat.

SI-27) As atualizagdes no sistema de informagdes sdo regularmente documentadas por escrito? (1-sim; 0-n&o)

Rede de coleta

AR-1) Ha documentagdo de vinculagdo (contratos) das unidades de coleta com SRTN? (1-sim; 0-ndo)

AR-2) Ha padronizagdo das atividades de coleta, transporte, informagdo de resultados e convocagGes para a rede? (1-sim; 0-ndo)

AR-3) Com que freqliéncia sdo atualizadas as informagdes das unidades de coleta? (0- em periodo > 1 ano; 2- a cada 1 ano; 3- a cada 6 meses; 4- a cada 3 meses)?

AR-4) Ha relagdo dos profissionais capacitados para os procedimentos de coleta e busca ativa em toda a rede? (1-sim; 0-ndo)

AR-5) Ha uma rotina de comunicagdo quando ha substitui¢do de profissionais envolvidos com a TN nas UCs? (1-sim; 0-ndo)

AR-6) H4 mecanismo para capacitagdo imediata dos profissionais de salde que fazem a substitui¢do? (1-sim; 0-ndo)

AR-7) Existe um calendario regular para distribuicdo ordenada do material para a coleta para toda a rede? (1-sim; 0-ndo)

AR-8) Como o material de coleta chega a Unidade de Coleta? (1-Portador da UC; 2-via postal; 3-outros. Quais?)

AR-9) Ja houve interrupgdo no fornecimento de material para coleta para a Unidade de Coleta? (1-sim; 0-ndo) Em caso positivo, explique o motivo.

AR-10) Ja houve interrupgdo no transporte do material da Unidade de Coleta para o SRTN? (1-sim; 0-ndo) Em caso positivo, explique o motivo.

AR-11) Existe rotina de divulgagdo para a rede sobre os resultados do programa? (1-sim; 0-ndo)

Planejamento de orientagGes sobre TN

AE-1) Existe um planejamento das atividades do orientagdo, capacitacdo, treinamentos e etc.) (1-sim; 0- ndo)

AE-2) Em caso positivo, quem elabora o planejamento? (1- SRTN; 2- SESDEC; 3- PNTN; 4- Outros? Quais?)

AE-3) Como é feito? (1- Contribuigdes de profissionais de salide atuantes na TN; 2- outros especialistas; 3- gestores; 4- usuarios; 5- outros? Quais?)

AE-4) Existe orientagdo impressa com informagdes direcionadas a:
a) Profissionais de salide que trabalham no atendimento pré-natal (1-sim; 0-ndo)

b) Pais que sdo atendidos no pré-natal (1-sim; 0-ndo)

c) Profissionais de salide que orientam as maes em Maternidades onde ndo sdo feitas coletas para TN (1-sim; 0-ndo)

d) Profissionais que fazem coleta/busca ativa nas Unidades de Satde(1-sim; 0-n3o)

e) Pais de criangas que tenham sido reconvocadas por resultados alterados (1-sim; 0-n&o)

f) Profissionais de salde que atendem aos casos afetados ? (1-sim; 0-ndo)

g) Pais ou responsaveis que acompanham os recém-natos afetados (1-sim; 0-ndo)

h) Gestores em diversos niveis (1-sim; 0-n&o)

AE-5) O planejamento de orientagGes preveé:
a) Metas, objetivos e conteldo definidos? (1-sim; 0-ndo)

b) A frequiéncia para a administragdo dos diversos tipos de treinamento/capacitagdo ao longo do ano? (1-sim; 0-ndo)

c) Com que frequiéncia sdo realizados os treinamentos/capacitacdes para profissionais de coleta?
(0- nunca; 1- com periodicidade varidvel; 2- anualmente para todos; 3- a cada 6 meses para todos; 4- a cada 3 meses para todos; 5- sempre que solicitada)

d) Banco de dados sobre os treinamentos (data, publico capacitado, etc.) ? (1-sim; 0-ndo)

e) Ha previsdo para inclusdo de sugestdes de gestores que recebam capacitagdo? (1-sim; 0-ndo)

f) Descrigdo do pessoal necessario para ministrar cada tipo de capacitagdo (dependendo do publico-alvo)? (1-sim; 0-ndo)

g) Previsdo para diversas formas de capacitagdo (1-presencial, 2- internet, 3- dentro da Unidade de Coleta, 4- outras? Quais?)(marque quantas se aplicarem)

h) O material didatico é elaborado por especialistas, em linguagem acessivel para o publico-alvo? (1-sim; 0-ndo)

i) H4 material didatico especifico para cada publico-alvo? (1-sim; 0-ndo)

j) E feito 0 acompanhamento sobre o conhecimento adquirido? (1-sim; 0-ndo)

k) As revisGes no material didatico incluem informagGes obtidas dos acompanhamentos sobre conhecimento adquirido? (1-sim; 0-ndo)
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AE-6) Quem promove a capacitagdo dos profissionais que atuam nas coletas (1-SESDEC; 2-SMS; 3- Unidade de Coleta; 4- SRTN; 5- Pré-natal; 6-outros? Quais?)

AE-7) Onde sdo realizados os treinamentos? (1- SRTN; 2 - Unidade de Coleta; 3 - Ambos?; 4 - Outros? Quais?)

AE-8) Como sdo monitorados os resultados das a¢Bes educativas? (1- aumento da cobertura, 2- coletas mais precoces, 3- qualidade da amostra; 4- outros? Quais?

AE-9) A maternidades que n3do realizam coletas para TN recebem algum tipo de orientagdo? (0-sim; 1-n&o)

AE-10) Caso a resposta anterior seja positiva, ha relagdo das UCs para encaminhamento das mdes na alta? (1-sim; 0-ndo)

AE-11) Os gestores das SMS/UC recebem relatérios regulares das atividades de treinamento ? (1-sim; 0-n&o)

Monitoramento e Avaliagao da Triagem Neonatal

MA-1) Existe um manual de operagdes descrevendo um plano para avaliagdo de todo o processo da TN até o inicio do tratamento? (1-sim; 0-ndo)

MA-2) O monitoramento da cobertura da TN inclui cruzamento entre nascimentos e coletas feitas em: (marque quantas opgdes se aplicarem)

1- Maternidades publicas; 2- Postos/Centros de Saude;3- Programa de Saude da Familia (PSF); 4- Hospitais gerais; 5- Secretarias Municipais de Saude;
6- Hospitais Universitarios; 7- Outras estruturas publicas (p.ex.: hospitais militares); 8- partos em maternidade e crianga transferida para outro servigo;
9- partos domiciliares; 10- Hospitais privados; 11- Laboratérios privados; 12- Outros? Quais?

MA-3) Em maternidades ou UTIs neonatais onde ndo ha estrutura para coleta da TN, o SRTN disponibiliza alguma rotina alternativa
para garantir a coleta do teste nas criangas internadas dentro do prazo recomendado? (1-sim; 0-n&o)

MA-4) Ha cruzamento com as informagGes de 6bitos no periodo neonatal? (1-sim; 0-ndo)

MA-5) Ha monitoramento das recusas a coleta, com motivos e medidas corretivas pertinentes?(1-sim; 0-ndo)

MA-6) Em que situagdes sdo indicadas 22. Coletas. Marque as que se aplicarem: 1-coleta < 48h; 2- crianga submetida a transfusdo sangiinea;
3- prematuros; 4- coleta inadequada; 5- identificagdo inadequada da amostra; 6- Outras? Quais?

MA-7) Ha verificagdo se de fato houve a realizagdo das 22 coletas quando estas sdo necessarias? (1-sim; 0-ndo)

MA-8) Quando ha recusa da familia em autorizar a 22. coleta da TN, ha documentagdo da mesma? (1-sim; 0-ndo)

MO-9) Ha monitoramento sobre os motivos de recusa e medidas corretivas ? (1-sim; 0-ndo)

MA-10) Had monitoramento de intervalos de tempo (marque os que se aplicarem): 1- Entre os nascimentos e as coletas;
2- coletas e a chegada ao laboratdrio das amostras; 3- cadastro das amostras e a liberagdo de resultados;

4- liberagdo de resultados e a convocagdo de casos suspeitos; 5- convocagdo de suspeitos e confirmagdo diagndstica;

6- comparecimento para exames confirmatoérios e inicio do tratamento; 7- Outros? Quais?

MA-11) E monitorada a distribuigdo de material para coleta para as UCs e o seu real consumo? (1-sim; 0-n3o)

MA-12) E monitorado o fornecimento de insumos terapéuticos? (1-sim; 0-n3o)

MA-13) Sdo feitas pesquisas sobre a satisfagdo do usuario com a qualidade do atendimento no laboratério e ambulatério? (1-sim; 0-ndo)

Monitoramento e Avaliagao da
Busca Ativa

AB-1) Existe um manual de operagdes para orientagdo da avaliagdo dos procedimentos de busca ativa? (1-sim; 0-ndo)

AB-2) Os indicadores utilizados no monitoramento do desempenho da busca ativa incluem elementos de dados do relatério mensal para o PNTN? (1-sim; 0-n&o)

AB-3) Os dados de avaliagdo do programa coletados sdo analisados periodicamente? (1-sim; 0-ndo)

AB-4) S3o realizadas modificagdes no sistema baseadas nas avaliagdes periddicas dos dados de busca ativa? (1-sim; 0-ndo)

AB-5) Como parte do processo de avaliagdo da TN e do acompanhamento imediato, existe:
a. Ha checagem de comparecimento para cada caso de doenga suspeitada? (1-sim; 0-ndo)

b. Um procedimento para analise de discrepdncias entre os resultados da TN e os achados clinicos? (1-sim; 0-ndo)

c. Registro do processo para solugdo de discrepancias entre os resultados de TN e os de exames confirmatdrios? (1-sim; 0-ndo)

d. Revisdo periddica das taxas de reconvocagdo para cada doenga triada (dentro do programa e em comparagao
com outros programas), com meta de redugdo de reconvocagbes sem perda de casos? (1-sim; 0-ndo)
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Monitoramento e Avaliagdo da Busca Ativa

e. Revisdo periddica das tendéncias dos resultados laboratoriais (p.ex. resultados alterados em excesso) para auxiliar na detecgdo de aberragdes
analiticas ou de outra natureza (p.ex. problemas com kits, problemas com transporte, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

f. Um plano para agGes corretivas quando é identificada a tendéncia para resultados adversos
(p.ex.: reavaliagdo dos padrdes do kit, revisdo dos procedimentos de coleta/transporte)? (1-sim; 0-n&o)

g. Um protocolo para reavaliagdo/confirmagdo de testes inicialmente "normais" quando um resultado
alterado em uma amostra subsequente leva a um diagndstico (resultados "falso-negativos")? (1-sim; 0-n&o)

h. Um protocolo para resolugdo de reclamagdes recebidas durante o processo de busca ativa? (1-sim; 0-ndo)

i. Um retorno para a Unidade de Coleta sobre se as criangas realmente compareceram para 22 coleta ou confirmagdo diagndstica? (1-sim; 0-ndo)

j. Informagdo para a UC sobre o tempo que as criangas levaram para comparecer para 22 coleta/confirmagdo diagnostica( (1-sim; 0-n&o)

k. O laboratério de TN é informado quando as doengas suspeitas sdo confirmadas clinicamente? (1-sim; 0-ndo)

AB-6) Os dados especificos para cada doenga utilizados para avaliagdo incluem:
a. 0 n? de casos que requerem busca ativa por resultados "alterados"? (1-sim; 0-ndo)

b. O n? de casos confirmados (com registro de informagao clinica/laboratorial adequada)? (1-sim; 0-n&o)

c. O n? de casos em que a busca ativa para os resultados "alterados" ndo pdde ser completada? (1-sim; 0-ndo)

d. O n2 de casos de "amostras invélidas" que exigiram busca ativa para 22 coleta? (1-sim; 0-ndo)

e. O tempo entre o nascimento e o diagndstico/inicio do tratamento, com as etapas intermedidrias? (1-sim; 0-ndo)

AB-7) Ha um relatério anual de avaliagdo do programa disseminado para informar gestores e publico? (1-sim; 0-ndo)

AB-8) Os servigos que realizam confirmagdo diagndstica sdo avaliados regularmente? (1-sim; 0-ndo)

AB-9) Sdo monitoradas as medidas corretivas para a solugdo de problemas identificados? (1-sim; 0-ndo)

Atendimento aos casos detectados

AM-1) Ha estrutura dentro do SRTN para atendimento a todas as doengas da Fase do PNTN em que o Estado esta credenciado? (1-sim; 0-ndo)

AM-2) A area de atendimento ambulatorial é compartilhada com outras atividades? Se sim, quais? (1-sim; 0-ndo)

AM-3) Ha necessidade de terceirizagdo do atendimento para alguma alguma doenga? (1-sim; 0-ndo)

AM-5) Com que freqiiéncia semanal ha atendimento para os casos detectados pelo PTN? (1- 1 vez; 2- 2 vezes; 3- 3 vezes; 4- 4 vezes; 5- Svezes)

AM-6) Qual a carga horaria didria de atendimento do ambulatério? (1-meio turno; 2- dia inteiro)

)
)
)
AM-4) Se sim, qual? Onde?)
)
)
)

AM-7) Ha esquema de atendimento fora do expediente normal (sdbados, domingos e feriados)? (1-sim; 0-ndo)

AM-8) O ambulatério multidisciplinar (local/terceirizado) conta com:
a. Pediatra? (1-sim; 0-ndo)

b. Endocrinologista Pediatrico? (1-sim; 0-ndo)

c. Hematologista Pediatrico? (1-sim; 0-ndo)

d. Neurologista Pediatrico? (1-sim; 0-ndo)

e. Geneticista Clinico? (1-sim; 0-n3o)

f. Nutricionista? (1-sim; 0-n3o)

g. Assistente Social? (1-sim; 0-n&o)

h. Psicéloga? (1-sim; 0-ndo)

i. Enfermagem? (1-sim; 0-ndo)

j. Auxiliar administrativo? (1-sim; 0-ndo)
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Atendimento aos casos detectados

|. Outro(s)? Quais?

AM-9) Os profissionais que atendem foram capacitados especificamente para este tipo de atendimento? (1-sim; 0-ndo)

AM-10) O protocolo clinico preconizado pelo PNTN esta disponivel para consulta da equipe multidisciplinar? (1-sim; 0-ndo)

AM-11) H4 avaliagGes periddicas do desempenho dos profissionais? (1-sim; 0-ndo)

AM-12) Os pais fazem avaliagdes do atendimento realizado pela equipe multidisciplinar? (1-sim; 0-ndo)

AM-14) Onde ndo ha aconselhamento genético, as familias sdo encaminhadas para outro servigo? (1-sim; 0-ndo)

)
)
AM-13) As avaliagdes sdo documentadas e utilizadas para medidas corretivas? (1-sim; 0-ndo)
)
)

AM-15) Se sim, qual?

AM-16) Quando ha necessidade de terceirizagdo de algum tipo de atendimento (p.ex.: atendimento para doenga especifica, aconselha/o genético, etc.)
ha algum sistema de retorno com informagdes sobre os casos encaminhados? (1-sim; 0-ndo)

AM-17) Ha dispensagdo de alimentos/medicamentos especiais dentro da estrutura do programa? (1-sim; 0-n3o)

AM-18) Os insumos terapéuticos sdo custeados pelo SUS? (1-sim; 0-ndo)

AM-19) Existe outra fonte alternativa de custeio para estes insumos? (1-sim; 0-ndo)

AM-20) Ha controle do estoque para prevengdo contra interrupgdes no fornecimento dos insumos terapéuticos? (1-sim; 0-ndo)

AM-22) Ha checagem regular do prazo de validade dos insumos terapéuticos? (1-sim; 0-ndo)

)
)
)
AM-21) Ha controle da dispensagdo de insumos terapéuticos para os casos em tratamento? (1-sim; 0-ndo)
)
)

AM-23) Os insumos sdo armazenados em condigdes adequadas? (1-sim; 0-ndo)

AM-24) H4 uma rede ambulatorial de apoio para atendimento de baixa complexidade? (1-sim; 0-ndo)

Divulgagdo ao
publico dos
resultados

consolidados

DR-1) Ha divulgagdo dos resultados do programa para (marque as opgdes que se aplicarem):
1- Ministério da Saude; 2- SESDEC; 3- SMS; 4- Unidades de Coleta; 5- Usuarios; 6- Outros? Quais?

DR-2) Que estratégias sdo utilizadas para divulgacdo dos resultados do programa? (1- relatério impresso; 2- meio eletrénico; 3- paginas na internet;
4- outros? Quais?)

Planejamento estratégico

PE-1) Ha rotina de planejamento estratégico para o ano subseqiente ?(1-sim; 0-ndo)

PE-2) Se a resposta anterior tiver sido positiva, o planejamento estratégico inclui:
a. Busca de novas fontes de financiamento ? (1-sim; 0- ndo)

b. Realocagdo de recursos orgamentarios para setores que necessitam de investimento? (1-sim; 0- ndo)

c. Planejamento para modificagdes/ampliagdes no espaco fisico utilizado pelo programa? (1- sim; 0- ndo)

d. Investimentos em atualizacdo de equipamentos? (1-sim; 0- ndo)

e. Investimentos em atualizagdo no sistema de informagdes (1-sim; 0- ndo)

e. Investimentos em contratacdo, capacitagdo de recursos humanos e plano de carreira? (1- sim; 0-ndo)

f. Planejamento orgamentario para compra de material para laboratério? (1-sim; 0- ndo)

g. Planejamento orgamentdrio para compra de insumos terapéuticos? (1-sim; 0- ndo)

h. Planejamento para agdes que visem aumento da cobertura do programa no estado? (1-sim; 0-ndo)

i. Planejamento para incremento das atividades educativas relativas ao programa? (1-sim; 0-ndo)

j. Previsdo para aumento no painel de doengas contempladas pelo programa e seus desdobramentos? (1-sim; 0-ndo)
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Checklist de documentos que podem ser analisados

Resposta

AD-1 - Convénio(s) para terceirizagdo de procedimentos laboratoriais (1-sim; 0-ndo)

AD-2 - Convénio(s) para terceirizagdo de atendimentos ambulatoriais (1-sim; 0-ndo)

AD-3 - Certificagdo de fiscalizagdo do laboratdrio pela Vigilancia Sanitéria (1-sim; 0-ndo)

AD-4 - Certificagdo de fiscalizagdo do ambulatério pela Vigilancia Sanitaria (1-sim; 0-ndo)

AD-5 - Procedimentos Operacionais Padrdo (POP) atualizados dos diversos setores (1-sim; 0-ndo)

AD-6 - Relagdo dos exames realizados, métodos, valores de corte e unidades de medida (1-sim; 0-ndo)

AD-7 - Descrigdo do fluxo do programa (1-sim; 0-ndo)

AD-8 - Escala de funcionarios, com fungdes e horarios (1-sim; 0-ndo)

AD-9 - Descrigdo do sistema de informatica (hardware e software) (1-sim; 0-ndo)

AD-10 - Documentagdo da rotina de capacitagdo dos profissionais de satide (calendario, lista dos capacitados, etc. ) (1-sim; 0-ndo)

AD-11 - Documentagdo de fornecimento de material as Unidades de Coleta e monitoramento do consumo(1-sim; 0-ndo)

AD-12 - Documentagdo das etapas de monitoramento citadas no questionario (1-sim; 0-ndo)

AD-13 - Relatérios de resultados enviados as diversas instancias (1-sim; 0-n3o)

AD-14) O livro de ocorréncias existe? (1-sim; 0-ndo)

AD-15) Quais os setores tem seu proprio livro de ocorréncias (se este existir):

a. Recepgdo (1-sim; 0-ndo)

b. Sala de coletas (1-sim; 0-ndo)

c. Setor administrativo, digitagdo de amostras e impressdo de resultados (1-sim; 0-ndo)

d. Setor de analise da qualidade das amostras (1-sim; 0-ndo)

e. Laboratério de triagem neonatal (1-sim; 0-ndo)

f. Setor de busca ativa (1-sim; 0-n&o)

g. Ambulatério multidisciplinar (1-sim; 0-ndo)

h. Coordenagdo do SRTN (1-sim; 0-ndo)

i. Outros? Quais?

AD-16) Que profissional(is) costuma(m) fazer registros no livro de ocorréncia?

a. Recepgao:

a-1. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

a-2. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

a-3. Assistente Social (1-sim; 0- ndo)

b. Sala de coletas :

b-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)
b-2. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)

b-3. Flebotomista (1-sim; 0- ndo)

b-4.Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

c. Setor administrativo, digitagdo de amostras e impressao de resultados :

c-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

c-2. Analista de sistemas (1-sim; O - ndo)

c-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

d. Setor de analise da qualidade das amostras

d-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

d-2. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)
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d-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

e. Laboratdrio de triagem neonatal

e-1. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

e-2. Responsavel pelo Laboratdrio (1-sim; 0-ndo)

e-3. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)

f. Setor de busca ativa

f-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- no)

f-2. Assistente Social (1-sim; 0- ndo)

f-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

g. Ambulatério multidisciplinar

g-1. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

g-2. Assistente Social (1-sim; 0- ndo)

g-3. Médico (1-sim; 0- ndo)

g-4. Nutricionista (1-sim; 0- ndo)

g-5. Psicdloga (1-sim; 0- ndo)

g-4. Coordenador do SRTN (1-sim; 0-ndo)

h. Outros? Quais?

AD-17) Ha registro no livro de ocorréncia de medidas corretivas para cada registro de problemas? (1-sim; 0-ndo)

AD-18) Quem faz o registro das medidas corretivas?

a. Recepgao:

a-1. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

a-2. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

a-3. Assistente Social (1-sim; 0- no)

b. Sala de coletas :

b-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)
b-2. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)

b-3. Flebotomista (1-sim; 0- ndo)

b-4.Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

c. Setor administrativo, digitagdo de amostras e impressao de resultados :

c-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

c-2. Analista de sistemas (1-sim; O - ndo)

c-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

d. Setor de analise da qualidade das amostras

d-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- ndo)

d-2. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)

d-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

e. Laboratdrio de triagem neonatal

e-1. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

e-2. Responsavel pelo Laboratdrio (1-sim; 0-ndo)

e-3. Técnico do laboratério (1-sim; 0- ndo)

f. Setor de busca ativa

f-1. Auxiliar Administrativo (1-sim; 0- no)
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f-2. Assistente Social (1-sim; 0- ndo)

f-3. Coordenador do Programa (1-sim; 0- ndo)

g. Ambulatério multidisciplinar

g-1. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

g-2. Assistente Social (1-sim; 0- ndo)

g-3. Médico (1-sim; 0- ndo)

g-4. Nutricionista (1-sim; 0- ndo)

g-5. Psicdloga (1-sim; 0- ndo)

g-4. Coordenador do SRTN (1-sim; 0-ndo)

h. Outros? Quais?
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Exemplos de problemas que afetam a rotina da triagem neonatal:

1) Acidentes naturais (p.ex.: enchentes, incéndios, terremotos, etc.)

2) SituagGes contextuais (p.ex.: tiroteios, conflitos sociais, etc.)

3) Problemas administrativos (financeiros, fornecimento de material, manutengdo do equipamento, etc.)

4) Obras na unidade de saude - ha como transferir algumas atividades para outros setores para evitar interrupgdes na rotina?
5) Falta de pessoal (p.ex.: greve de funcionarios)

6) Problemas na infra-estrutura (vazamentos, falta de luz, etc.)

7) Falta de material (falta de papel-filtro, lancetas, etc.)

8) Problemas no transporte das amostras (acimulo nas UCs, faltam envelopes para postagem, greve dos correios, etc.)

9) Dificuldades na localizacdo de criangas para 22 coleta ou encaminhamento para confirmagdo diagndstica no SRTN

10) Recusa das familias em comparecer para 22 coleta ou confirmagao diagnodstica

11) Dificuldade em acionar outras instancias para auxilio na convocagao das familias (Secretaria Municipal de Saude, Conselho Tutelar, etc.)
12) Falta de meios de comunicacdo (telefone, fax, internet, etc.)

13) Outros problemas que, porventura, possam interferir na rotina da triagem neonatal

14) Falta de profissionais para atendimento dos casos convocados

Data Prof. que registrou Ocorréncia Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Componente

Pergunta

Resposta

Observagao

EF-1) Quantas vezes por semana sdo realizadas as coletas para triagem neonatal (1 a 7 dias)?

EF-2) Em quantos turnos didrios sdo realizadas as coletas de triagem neonatal (meio turno - 1, dia inteiro - 2)?

EF-3) Qual o horario determinado para realizagdo das coletas?

EF-4) Qual o tempo de tolerdncia dado para as criangas que chegam fora do horario regular de coletas?
(2- coleta a qualquer hora; 1- até 1/2 hora apds; 0- ndo ha tolerdncia; 0- Outros? Quais)

EF-5) Em caso de ndo realizagdo da coleta em virtude do horario, é feito algum registro do nome da mae ou da crianga em questdo? (1-sim; 0- ndo)

EF-6) E monitorado se a crianga que n3o teve coleta realizada por causa do horario de chegada voltou e quanto tempo levou? (1-sim; 0-ndo)

EF-7) Ha alguma rotina prevista para coleta nos finais de semana/feriados? (1-sim; 0-n&o)

© EF-8) Como vocé procede quando uma mae residente em regido coberta por outra Unidade de Saiide comparece para a realizagdo do teste na sua Unidade?
3 (1- realiza a coleta; 2- encaminha para a Unidade de Coleta de onde reside; 3- Outra? Qual?)
EF-10) A busca ativa é feito em horario diferente do horario de coleta (1- sim; 0-ndo; 2- ambos os horarios)
EF-11) H4 alguma rotina prevista para busca ativa nos finais de semana/feriados? (1-sim; 0-n&o)
EF-12) Como é feita a comunicagdo da Unidade de Coleta com outras instancias externas (1-telefone, 2- fax, 3-computador, 4- internet, 5- outros? quais?)
(Obs.: Exemplos de instancias externas: outras Unidades de Coleta, a Secretaria Municipal de Saude, o SRTN, os usuarios, etc.)
EF-13) Com qual Servigo de Referéncia a Unidade de Coleta estd vinculada? (1- IEDE; 2- APAE)
EF-14) H4 quanto tempo a Unidade de Coleta realiza os procedimentos de Triagem Neonatal? (1- < 1 ano; 2->1a 2 anos; 3- > 2 a 4 anos; 4> 4 anos)
EF-15) Qual o o perfil administrativo da Unidade de Coleta? (1- vinculada a SES; 2- vinculada a SMS; 3- filantrépica; 4- mista (publica e privada);
5- privada vinculada ao SUS; 6- privada sem vinculo com SUS; 7- outros? Quais?)
RH-1) Os funcionarios que trabalham para a triagem neonatal realizam outras fungdes além da triagem neonatal?
(2- nunca; 1- excepcionalmente; 0- regularmente) Quais?
RH-2) Os profissionais que fazem as coletas tém algum treinamento prévio sobre manuseio de material bioldgico? (1-sim; 0-n&o)
RH-3) Existe a0 menos uma recepcionista ou auxiliar administrativo para atendimento da triagem neonatal? (1-sim; 0-ndo)
RH-4) N2 de profissionais que realizam a coleta?
RH-5) Quantos profissionais que fazem coleta receberam treinamento para TN? (2- todos; 1- parte; 0- nenhum) Em caso de parte ou nenhum, por que?
§ RH-6) N2 de profissionais que realizam a busca ativa (se esta atividade for realizada na Unidade de Coleta)?
g RH-7) Quantos profissionais que realizam a busca ativa receberam treinamento especifico sobre Triagem Neonatal? (2- todos; 1- parte; 0- nenhum)
H RH-8) Existe, na UC, estrutura especifica de Servigo Social para dar apoio nos procedimentos de busca ativa? (1-sim; 0-ndo)
§ RH-9) Os profissionais que realizam a coleta sdo os mesmos que realizam a busca ativa? (1-sim; 0-ndo)
§ RH-10) Por quanto tempo os profissionais da UCa permanecem nas atividades relativas a TN (1- mais de 1 ano; 0- menos de 1 ano)? (Discriminar se for o caso)
o RH-11) A UC notifica o SRTN quando ha subsituicdo de algum profissional que realiza coletas/busca ativa? (1-sim; 0-n3o)

RH-12) A UC disp6e de manual para orientagdo sobre os procedimentos de coleta e busca ativa? (1-sim; 0-ndo)

RH-13) Quem sdo os profissionais que realizam as coletas? (marque as opgdes que se aplicarem)
1- Médico(s); 2- Enfermeiro(s); 3- Técnico(s) de Enfermagem; 4- Agente(s) de Saude; 5- Flebotomista(s); 6- Outros? Quais?

RH-14) Quem sdo os profissionais que realizam a busca ativa? (marque todas as opgdes gue se aplicarem)
1- Médico(s); 2- Enfermeiro(s); 3- Técnico(s) de Enfermagem; 4- Agente(s) de Saude; 5- Assistente(s) Social(is); 6- Outros? Quais?

RH-15) Nos ultimos 2 anos, quantas avaliagdes de desempenho de cada profissional foram feitas?(1- nenhuma; 2- 1 a 2; 3- 3 ou mais)
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Coleta e
transporte de

amostras

PT-1) Com que freqliéncia a UC recebe material para coleta (1- 1 vez/més; 2- 2 vezes por més; 3-1 véz a cada 2 meses; 4- outros) ?

PT-2) Ja houve interrupgdo da coleta por falta de material para coleta nos ultimos 12 meses? (1-sim; 0-ndo) Quantas vezes?

PT-3) (Caso a resposta anterior tenha sido positiva ) Por quanto tempo? (1- 1 a 5 dias; 2- 6 a 14 dias; 3- 215 dias)

PT-4) H4 um manual com orientagdes sobre os procedimentos relacionados a TN disponivel para os profissionais envolvidos na atividade (1- sim; 0- ndo)

PT-5) Ha controle da data e quantidade do material recebido para coleta (lancetas, filtros, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

Procedimentos de coleta e transporte de amostras

— |=|<=|=|—= |-

PT-6) O n? seqiiencial Unico de identificagdo do cartdo de papel-filtro é registrado no cadastro da crianga na Unidade de Coleta ? (1-sim; 0-ndo)

PT-7) Como os pais sdo informados sobre a coleta do Teste do Pezinho?
(1- Pré-natal; 2- Maternidade; 3- Médico; 4- Outro profissional de saude; 5- Campanha educativa; 6- outros? Quais?)

PT-8) Quando a crianga traz encaminhamento do pediatra, com solicitagdo de TN para um n2 maior de doengas, qual o procedimento adotado? (1- a coleta

é realizada e a familia encaminhada a um laboratério privado para a TN das demais; 0,5- a coleta ndo é realizada e a crianga é encaminhada; 0- outros? Quais?)

PT-9) Qual o prazo minimo informado aos pais para coleta? (2 - a partir do 30. dia; 1- a partir do 20. Dia; 0 - no primeiro dia de vida) |

PT-10) Qual o prazo maximo informado aos pais para coleta? (2 - até o 72 dia de vida; 1- até o 102 dia de vida: 0 - > 10 dias de vida; 0- ndo é dada a informagdo)

PT-11) Para cada coleta, sdo realizados os seguintes procedimentos de controle:
a) Checagem se os dados do bebé&/m3e no cartdo estdo corretos, completos, precisos e legiveis? (1-sim; 0-n3o)

b) Existem procedimentos para evitar trocas de amostras ? (1-sim; 0-ndo)

¢) A UC mantem em seus arquivos as informagdes sobre a coleta e os seus resultados? (1-sim; 0-ndo)

PT-12) H& monitoramento sobre a qualidade do sangue da amostra no momento da coleta? (1-sim; 0-ndo)

PT-13) Em que posi¢do, as amostras ficam secando? (2- suspensas e sem contato umas com as outras;
1- deitadas sobre uma superficie separadas; O- deitadas e superpostas; 0- outros? Quais?)

PT-14) Por quanto tempo as amostras ficam secando? (0- < 1 hora; 1- 1 a 2horas; 2- > 2 horas)

PT-15) H& um procedimento padronizado para quando houver recusa dos pais em autorizar a coleta? (1-sim; 0-ndo)

PT-16) Ha revisdo periddica dos n? e motivos para recusa para avaliar possiveis modificagdes no programa?(1-sim; 0-ndo)

PT-17) Ha previsdo para nova coleta nos casos em que houve transfusdo de sangue? Quando? (0- ndo; 0,5- sim < 30 dias; 1- > 30 dias)

PT-18) Ha checagem sobre se todos RN atendidos na Unidade de Saude foram submetidos a coleta? (1-sim; 0-ndo)

PT-20) Ha checagem para que todas as criangas internadas tenham coletas feitas até o 72 dia de vida? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)(em caso de hospital)

PT-21) Qual o tempo aproximado de armazenamento das amostras entre a coleta e o envio ao laboratério? (0- 1 dia; 1- 2 dias; 3- 3 dias; 4- > 4 dias)

PT-22) Como sdo armazenadas as amostras colhidas até que sejam transportadas ao laboratério (1-geladeira; O- congelador; O- prateleira; 0- outros)?

)
)
)
)
PT-19) Se houver transferéncias de RN para outra Unidade de Saude, hd encaminhamento para realizagdo de coleta? (1-sim; 0-ndo) (em caso de hospital)
)
)
)
)

PT-23) Durante o armazenamento, como sdo acondicionadas as amostras? (1- individualmente; 0 - em conjunto; 0- outros? Como?)

PT-24) A UC mantem registros sobre envio das amostras até o SRTN? Marque as opgGes que se aplicam:
1- data de envio; 2- n? de envelope, 3- relagdo das amostras enviadas, 4- outros? Quais?

PT-25) Qual o meio de transporte utilizado - marque os que se aplicam (1-correio; 2-courier;, 3-entrega pessoal; 4- malote; 5-outros? Quais?)

PT-26

Com que freqliéncia as amostras s3o enviadas ao laboratério (3- sempre que ha amostra colhida; 2- 2 vezes/semana; 1- 1 vez/sem; O- periodos > 7 dias)

PT-27) Ha meio de transporte alternativo para as amostras no caso de interrupgdo do meio regular? (1-sim; 0-ndo)

PT-28) Nos ultimos 12 meses, houve interrupgdo no transporte das amostras até o SRTN? Em caso positivo, explique as razdes. (1-sim; 0-ndo)

— <= |—=|=

PT-29

Existe alguma relagdo das amostras enviadas, para protocolo e checagem da sua chegada no SRTN? (1-sim; O- ndo)
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BA-1) Como os resultados normais de TN chegam aos pais? (1- Entrega pela UC; 2- Envio pelo correio; 3- outros? Quais)

BA-2) Qual o tempo estimado para que a UC tenha os resultados disponiveis para os pais? (0 - < 7 dias; 1- 8 a 15 dias; 2- 16 a 30 dias; 3- > 30 dias)
BA-3) A UC mantem algum registro da entrega de resultados aos responsdveis? (1-sim; 0-ndo) Onde?

BA-4) Quem contata os pais e reconvoca as criangas em caso de amostra invalida ou resultado alterado (2- SRTN; 1- UC; 0- outros?)

BA-5) A UC controla as datas de reconvocagdo na UC e no SRTN? (1-sim; 0-ndo)

BA-6) Quando ha dificuldade na localizagdo das familias/recusa em comparecer, que mecanismos sdo acionados: (marque os que se aplicarem)
1- Secretaria Municipal de Saude; 2- Conselho Tutelar; 3- Imprensa (radio, televisdo, jornal, etc.); 4- Outros? Quais? (Policia, Bombeiros, etc.)
BA-7) A Unidade de Coleta checa se as familias de fato compareceram :

a. A Unidade de Coleta para realizacdo da 2a. Coleta? (1-sim; 0-n3o)

b. Ao Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal para confirmagdo diagnéstica? (1-sim; 0-ndo)
BA-8) Quanto aos resultados confirmatdrios dos casos convocados por resultado alterado, a Unidade de Coleta: 1- recebe e registra na ficha; 0- ndo recebe)
| pesempeNWO |
RC-1) Total de amostras colhidas no ano
RC-2) Total de profissionais que foram treinados |
RC-3) Relagdo profissional que realiza coleta/profissionais treinados

Entrega de resultados e busca ativa

RC-4) Total de amostras colhidas < 7 dias/ano

RC-5) Total de amostras colhidas com 8 a 30 dias/ano

RC-6) Total de amostras colhidas > 30 dias/ano

RC-7) Total de convocagdes por inadequagdes de coleta/identificagdo de amostras
RC-8) Total de comparecimentos na UC apds reconvocagao

RC-9) Média de tempo entre nascimento e coleta

RC-10) Média de tempo entre coleta e chegada ao laboratério

Resultados

*0Os campos em cinza se referem a informag¢Ges obtidas a partir da base de dados do SRTN a que a UC esta vinculada.
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Checklist de documentos que podem ser analisados

Resposta

Observagoes

AD-1 - Certificagdo de fiscalizagdo do ambulatério pela Vigilancia Sanitéria (1-sim; 0-ndo)

AD-2 - Procedimentos Operacionais Padrdo (POP) dos diversos setores (1-sim; 0-ndo)

AD-3 - Descrigdo do fluxo das coletas e busca ativa (1-sim; 0-ndo)

AD-4 - Escala de funcionarios, com fung¢des e hordérios (1-sim; 0-ndo)

AD-5 - Se ndo houver sistema de informagdes, ha descri¢do da rotina de arquivamento de dados e resultados dos testes das criangas (1-sim; 0-ndo)

AD-6 - Documentagdo da rotina de capacitagdo dos profissionais de saude (certificados, lista dos capacitados, etc. ) (1-sim; 0-ndo)

AD-7 - Documentagdo de recebimento e controle do material enviado as Unidades de Coleta (1-sim; 0-ndo)

AD-8 - Relatdrios de resultados recebidos (1-sim; 0-n3o)

AD-9) O livro de ocorréncias existe? (1-sim; 0-n&o)

AD-11) Quais os setores tem seu proprio livro de ocorréncias:
a. N3o é setorizado (1-sim; 0-n3o)
b. Recepgdo (1-sim; 0-ndo)

c. Sala de coletas (1-sim; 0-ndo)

d. Setor de busca ativa (1-sim; 0-n3o)

e. Administragdo da Unidade de Coleta (1-sim; 0-ndo)

f. Qutros? Quais?

AD-12) Que profissional(is) costuma(m) fazer registros no livro de ocorréncia?
a. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

b. Auxiliar Adiministrativo (1-sim; 0-ndo)

c. Responsdvel pela Unidade de Coleta (1-sim; 0-ndo)

d. Servigo Social? (1-sim; 0-ndo)

e. Outros? Quais?

AD-13) Ha registro no livro de ocorréncia de medidas corretivas para cada problema identificado? (1-sim; 0-ndo)
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Exemplos de problemas que afetam a rotina da triagem neonatal:

1) Acidentes naturais (p.ex.: enchentes, incéndios, terremotos, etc.)

2) SituagGes contextuais (p.ex.: tiroteios, conflitos sociais, etc.)

3) Problemas administrativos (financeiros, irregularidade no fornecimento de material, falta de manutencdo do equipamento, etc.)
4) Obras na unidade de saude - ha como transferir algumas atividades para outros setores para evitar interrupgdes na rotina?

5) Falta de pessoal (p.ex.: greve de funcionarios)

6) Problemas na infra-estrutura (vazamentos, falta de luz, etc.)

7) Falta de material (falta de papel-filtro, lancetas, etc.)

8) Problemas no transporte das amostras (acimulo nas UCs, faltam envelopes para postagem, greve dos correios, etc.)

9) Dificuldades na localizacdo de criangas para 22 coleta ou encaminhamento para confirmagdo diagndstica no SRTN

10) Recusa das familias em comparecer para 22 coleta ou confirmagao diagnodstica

11) Dificuldade em acionar outras instancias para auxilio na convocagao das familias (Secretaria Municipal de Saude, Conselho Tutelar, etc.)
12) Falta de meios de comunicacdo (telefone, fax, internet, etc.)

13) Outros problemas que, porventura, possam interferir nas rotina da triagem neonatal

Data Prof. que registrou Ocorréncia Providéncia tomada
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Setor

Pergunta

Resposta

Observagdo

Recepgao

VUC-1) Como é o acesso a Unidade de Coleta? (3- excelente; 2- bom; 1- regular; O- ruim)

VUC-2) Ha algum aviso externo com informagdes sobre coleta para o "teste do pezinho" na unidade?(1-sim; 0-ndo)

VUC-3) H4 um balcdo para atendimento ou mesa de recepgdo? (1-sim; 0-ndo)

VUC-4) Na entrada da UC ou recepgdo,existe algum aviso sobre hordrio em que as coletas sdo realizadas? (1-sim; 0-ndo)

VUC-5) O funcionario da recepgdo sabe dar informagdes precisas sobre as coletas do Teste do Pezinho? (1-sim; 0-ndo)

VUC-6) O atendimento a clientela é cordial? (3- excelente; 2- bom; 1- regular; 0- ruim)

VUC-7) Ha cartazes com informag0es sobre o momento ideal para a coleta do Teste do Pezinho afixados na recepgdo? (1-sim; 0-ndo)

VUC-8) Ha material educativo (folders, filipetas, etc.) para os pais sobre o Teste do Pezinho? (1-sim; 2-ndo)

VUC-9) O ambiente da recepgdo é claro e arejado? (1-sim; 2-ndo)

VUC-10) O local é limpo e asseado? (1-bom; 2-regular; 3-ruim)

VUC-11) Existem assentos para acomodar as familias enquanto aguardam a coleta? (1-sim; 0-ndo)

VUC-12) Ha um n? grande de criangas a espera da coleta do teste ou outras formas de atendimento? (1-sim; 0-ndo)

VUC-13) Qual é o tempo de espera para o atendimento? (0- 0 a 30 minutos; 1-31 a 60 minutos; 2- >60minutos )?

VUC-14) E preenchida uma ficha de cadastro da crianca? (1-sim; 0-n3o)

VUC-15) Como sdo arquivados os dados das criangas e respectivo resultados (2-arquivo; 1- livro; 0- caixas de papeldo; 0-outros)?

VUC-16) Existe algum aviso informando o prazo para entrega de resultados? (1-sim; 0-ndo)

VUC-17) Qual o prazo informado para entrega dos resultados? (0-15 a 30 dias; 1- 31 a 45 dias; 2- 46 a 60 dias; 3- > 61 dias; 0- outros? Quais?)

VUC-18) Onde é feito preenchimento do cartdo de coleta? (1-recepgdo; 2-sala de coleta; 3-outros)

VUC-19) Quem preenche o cartdo de coleta (1-recepcionista; 2-coletador; 3-outro? Quem?)

Sala de Coleta

VUC-20) A sala de coleta é utilizada para outras finalidades além da coleta do teste do pezinho? (1-sim; 2-ndo. Quais?))

VUC-21) Ha cadeiras em n? suficiente para acomodar o profissional que atende e os pais da crianga? (1-sim; 0-ndo)

VUC-22) Como sdo feitas as coletas (02 a crianga apoiada no ombro da mae; 1- no colo de familiar; 0- em uma superficie; 2-outros? Quais?)

VUC-23) Existe uma maca para acomodar a crianga no momento da coleta? (1-sim; 0-ndo)

VUC-24) A superficie onde é realizada a coleta é forrada com material descartavel? (1-sim; 0-ndo)

VUC-25) Existe pia para higiene do profissional? (1-sim; 0-ndo)

VUC-26) Quais sdo as condig¢Bes de higiene da sala? (2-boas;1-médias;0-ruins)

VUC-27) Como é a ventilagdo da sala de coleta? (2- ar condicionado; 1-ventilador; 0- outros? Quais?)

VUC-28) A iluminagdo é adequada para visualizagdo do preenchimento das informagdes no cartdo e de sangue nos circulos ? (1-sim; 0-n&o)

VUC-29) Existe material informativo afixado em lugar visivel para orientar a coleta? (1-sim; 0-ndo)

VUC-30) Como é guardado o material para coleta (2- em local seco a temperatura ambiente; 1-geladeira; 0-outros? quais?)

VUC-31) O profissional que realiza a coleta sabe dar informagdes sobre as doengas detectadas na TN e os riscos que a crianga corre? (1- sim; 0- ndo)

VUC-32) Qual o prazo ideal para a coleta informado pelo profissional a familia? (2- entre o 32 e 52 dia; 1- até o 72 dia; 0 - > 7 dias)

VUC-33) O profissional sabe dar orientagdes sobre os procedimentos em caso de resultado alterado? (1- sim; 0-n&o)

VUC-34) O profissional sabe informar onde e como é feita a confirmacgdo diagndstica e tratamento dos casos afetados? (1-sim; 0- ndo)

VUC-35) No caso da crianga ter sido submetida a transfusdo sanguinea, o profissional orienta sobre a necessidade de uma 22 coleta? (1- sim; 0-ndo)

VUC-36) O profissional que realiza coleta se encontra adequadamente uniformizado e asseado? (1-sim; 0-n&o)

VUC-37) O profissional lava as m&os antes de realizar cada coleta? (1-sim; 0-n&o)

VUC-38) Durante a coleta o profissional utiliza luvas descartaveis?(1-sim; 0-n3o)

VUC-39) Qual a substancia usada na antissepsia? (1- alcool puro hidratado; 0- alcool iodado; 0- povidine; 0- outros? Quais?)

VUC-40) Apods a antissepsia, a pungdo é feita: 1- apds secagem do local com gaze; 0- sem qualquer secagem do local; 0- outros? Quais?)

VUC-41) Em que parte do calcanhar é realizada a pungdo? (1- nas laterais do calcanhar; 0- no meio do calcanhar; 0- outros? Quais?)
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Setor

Pergunta

Resposta

Observagdo

Sala de Coleta

VUC-42) Em que posigdo, as amostras ficam secando? (2- suspensas e sem contato umas com as outras;
1- deitadas sobre uma superficie separadas; 0- deitadas e superpostas; 0- outros? Quais?)

VUC-43) Como é feita a secagem das amostras? (1- temperatura ambiente; 0- em estufa; 0-outros? Quais?)

VUC-44) Ha listas das amostras enviadas ao laboratério? (1- sim; 0-n3o)

VUC-45) O informante foi submetido ao treinamento especifico ministrado pelo SRTN? (1- sim; 0-ndo)

VUC-48) Caso a resposta anterior tenha sido negativa, qual o motivo alegado: 1- horério impréprio; 2- falta de incentivo
por parte da chefia; 3- "uma das profissionais foi treinada e repassou a informacgdo as demais; 4- distancia; 5- outros? Quais?

VUC-49) Nas amostras armazenadas na geladeira:
a. Em que parte da geladeira elas estdo armazenadas? (1- porta/andar de baixo; 0- congelador/freezer)

b. Como estdo acondicionadas? (1- sacos plasticos individuais; 0- mais de uma amostra em um mesmo saco plastico)

c. Os sacos com as amostras se encontram: 2- soltos; 1- grampeados; 0- enrolados; 0- outros? Quais?)

d. Como estdo os campos de identificagdo? (1- todos preenchidos e legiveis; 0- preenchidos e ilegiveis; 0- campos incompletos)

e. A coloragdo do sangue das amostras é: 1- marrom escuro; 0- vermelho vivo)

f. O preenchimento dos circulos de sangue é: 1- completo; 0- incompleto

g. A amostra mais antiga foi colhida ha quantos dias? (2- 1 a 3 dias; 1- 4 a 7 dias: 0- > 8 dias)

VUC-51) No livro ou ficha de cadastro da crianga na Unidade de coleta, ha informagao sobre:
a. Nome da crianga? (1- sim; 0-ndo)

b. Nome da m3e? (1- sim; 0-n3o)

c. Nome do pai? (1- sim; 0-ndo)

d. Enderego da familia? (1- sim; 0-ndo)

e. No. de telefone? (1- sim; 0-ndo)

f. Data de nascimento da crianga? (1- sim; 0-ndo)

g. Local de nascimento? (1- sim; 0-ndo)

h. Gemelaridade? (1- sim; 0-n&o)

i. Prematuridade? (1- sim; 0-n&o)

j. Peso? (1- sim; 0-ndo)

k. No. de registro da crianga na Unidade de Coleta? (1- sim; 0-ndo)

|. Doengas na familia? (1- sim; 0-ndo)

m. Intercorréncias durante a gestagdo? (1- sim; 0-ndo)

n. Uso de medicamentos pela mde durante a gestagdo? (1- sim; 0-ndo)

o. Exposi¢do da mae a radiagGes (Raios X, etc.) durante a gestagdo? (1- sim; 0-ndo)

p. Intercorréncias durante o parto? (1- sim; 0-ndo)

g. Intercorréncias com a crianga nos primeiros dias de vida (como ictericia, internagdo em UTI, etc.)? (1- sim; 0-ndo)

r. Alimentagdo da crianga (aleitamento, uso de formulas, etc.) (1- sim; 0-ndo)

s. Dificuldades de sucgdo? (1- sim; 0-ndo)

t. Transfusdo sangiliinea? (1- sim; 0-ndo)

u. Relatos sobre dificuldades encontradas no momento da coleta? (1- sim; 0-ndo)

v. Outras informagdes que ndo tenham sido mencionadas acima?
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Componente

Pergunta

Resposta

Observagao

AT-1) A temperatura ambiente é monitorada? (1-sim; 0- ndo)

AT-2) As condigOes de infra-estrutura atendem aos critérios recomendados pelo fabricante para operagdo dos equipamentos

§ (iluminagdo, ventilagdo, temperatura-ambiente, instalagdes de dgua e esgoto, etc.)?(1-sim; 0-ndo)
.‘-': AT-3) A energia elétrica é adequada e suficiente para os equipamentos em uso? (1-sim; 0-ndo)
= AT-4) Ha local especifico para expurgo de material utilizado nas rotinas laboratoriais? (1-sim; 0-ndo)
o AT-5) A equipe de serv. gerais € orientada sobre atividades que possam afetar as atividades laboratoriais (p.ex.: portaria, dedetizagdo, ...)?
§ (1-sim; 0-ndo)
g AT-6) Existe um horario determinado para que a equipe de limpeza faga a limpeza da area técnica? (1-sim; 0-ndo)
<Et AT-7) Existe uma area refrigerada para guarda de material de consumo (kits, material de laboratérios, etc) ? (1-sim; 0-ndo)
AT-8) Existe uma area refrigerada para armazenamento de amostras separada do material de consumo? (1-sim; 0-ndo)
AT-9) Ha local apropriado para estocagem do material de consumo que ndo seja geladeira (ambiente seco, sem luz,...)? (1-sim; 0-ndo)
RH-1) O responsavel pelo laboratdrio e a equipe técnica tiveram capacitagdo especifica em TN?(1-sim; 0-ndo)
RH-2) Os profissionais da area técnica sdo submetidos a processos de reciclagem regularmente? (1-sim; 0-ndo)
Se a resposta anterior for positiva, com que freqiiéncia? (1- 1 vez/ano; 0,5- 1 vez a cada 2 anos; 0- > 1 vez a cada 3 anos)
RH-3) H4 quantos profissionais de nivel médio para a drea administrativa (cadastro/emissdo de resultados)? (0- nenhum; 1- um; 2- > 2)
§ RH-4) Ha um profissional para servigos gerais de manutengdo estrutural (ex.: bombeiro, eletricista, etc.) adequadamente treinado
g e regularmente disponivel? (1-sim; 0-ndo)
2 RH-5) Caso exista laboratério de biologia molecular, o responsdvel estd devidamente habilitado nesta area? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)
8 RH-6) A equipe € treinada sobre cuidados de biosseguranga no manuseio/descarte de material bioldgico? (1-sim; 0-n3o)
§ RH-7) Nos laboratérios, os aventais/jalecos utilizados sdo de uso exclusivo para cada area? (1-sim; 0-n3o)
;"-" RH-8) Quantos técnicos realizam os testes de triagem neonatal?

RH-9) Qual a carga hordria semanal de cada técnico?

RH-10) Estdo previstos plantes para atividades laboratoriais nos finais-de-semana e feriados? (1-sim; 0-n&o)

RH-11) Ja houve interrupgdo de alguma etapa do fluxo por falta de recurso humano? (1-sim; 0-ndo)

RH-12) Ha registro de reunides periddicas com toda a equipe para informagdes gerais sobre a rotina? (1-sim; 0-nao)

Insumos para o laboratério

IR-1) Ha kits e reagentes em quantidade suficiente para a rotina laboratorial mensal? (1-sim; 0-ndo)

IR-2) Existe estoque de reserva para pelo menos mais 1 més de rotina laboratorial? (1-sim; 0-ndo)

IR-3) Ja houve interrupgdo da rotina laboratorial por falta de material (1-sim; 0-n&o)

Se a resposta anterior for positiva, responda as 2 questdes abaixo:
a. Quantas vezes no ultimo ano? ( 0- 1 vez; 0,5 - 2 vezes; 1 - > 2 vezes)

b. Quanto tempo durou a interrupgdo? (1- < 1 semana; 2 - > 1 e £ 2 semanas; 3 - > 2 semanas)

IR-4) Quanto ao papel-filtro:
a. O papel-filtro tem sua qualidade certificada por algum 6rgdo regulatério de qualidade (ex.: CDC, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

b. Ha controle sobre nome do fabricante, data de aquisi¢do, prazo de validade, fornecedor? (1-sim; 0-ndo)

c. Como é feita a compra do papel-filtro? (1- em rolos para impressdo posterior; 2- em cartdes ja impressos; 3- outros? Quais?

d. Ha controle do estoque minimo de papel-filtro para acionamento dos mecanismos de compra para que ndo haja falta? (1-sim; 0-ndo)

e. Como sdo distribuidos os cartdes de papel-filtro as Unidades de Coleta? (1- em blocos; 2- embalados individualmente; 3- outros? Quais?)

IR-5)Os kits e reagentes utilizados estdo de acordo com as normas internacionais para TN? (1-sim; 0-ndo)

IR-6) Existe inventario atualizado sobre os status dos insumos:
a. Nome do fabricante, lote, data de validade, data de aquisi¢do e data de expiragdo? (1-sim; 0-ndo)

b. Reagentes preparados: data do preparo, nome do técnico que preparou, condi¢gbes de armazenamento? (1-sim; 0-ndo)
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laboratoério

c. Procedimentos escritos definindo niveis minimos para todos os insumos laboratoriais? (1-sim; 0-ndo)

d. As fontes (fornecedores) de insumos estdo explicitadas no manual operacional do laboratério? (1-sim; 0-ndo)

e. O inventario é rodado para otimizar a utilizagdo dos materiais com prazos de validade mais curtos? (1-sim; 0-ndo)

f. O tempo de permanéncia na bancada dos insumos é incluida nas consideragées do inventario? (1-sim; 0-ndo)

g. Uma auditoria periddica no inventario é realizada para validar os registros e o uso real dos suprimentos? (1-sim; 0-n&o)

IR-7) Os suprimentos e reagentes sdo armazenados de acordo com as recomendacgGes do fabricante? (1-sim; 0-ndo)

IR-8) A etiquetagem dos reagentes cumpre as exigéncias habituais? (1-sim; 2-ndo)

IR-9) Ha documentacao apropriada sobre descarte seguro dos insumos/reagentes vencidos (1-sim; 0-n&o)

Equipamentos laboratoriais

EL-1) Ha manual para a operagdo adequada dos equipamentos de acordo com as regras do fabricante? (1-sim; 0-ndo)

EL-2) Os operadores dos equipamentos recebem treinamento regular documentado? (1-sim; 0-ndo)

EL-3) Ha controles de seguranga que restrinjam o acesso aos equipamentos apenas para o pessoal capacitado? (1-sim; 0-ndo)

EL-4) H4 interfaciamento entre o banco de dados e o equipamento? (2- total; 1- parcial; 0- inexiste)

EL-5) A checagem dos equipamentos esta de acordo com as normas vigentes e inclui procedimentos escritos para:
a. Calibragdo dos equipamentos? (1-sim; 0-ndo)

b. Validagdo da operagdo apropriada do equipamento antes de seu uso? (1-sim; 0-ndo)

c. Validagdo da operagdo apropriada do equipamento durante corridas analiticas? (1-sim; 0-ndo)

d. Documentagdo de adequagdo aos procedimentos operacionais preconizados pelo fabricante? (1-sim; 0-n&o)

f. Documentagdo de manutengdo preventiva pelo fabricante? (1-sim; 0-ndo)

g. Documentacdo de ag¢bes corretivas quando sdo detectados problemas operacionais? (1-sim; 0-ndo)

h. Documentacdo de recalibragdo quando necessaria? (1-sim; 0-ndo)

i. Reverificagdo dos parametros operacionais quando sdo mudados os lotes de reagentes? (1-sim; 0-ndo)

j- Reverificagdo dos parametros operacionais quando sdo mudados os lotes de controle? (1-sim; 0-ndo)

k. Reverificagdo dos parametros operacionais quando partes criticas do equipamento sdo substituidas? ((1-sim; 0-ndo)

|. Reverificagdo dos parametros operacionais quando controles refletem tendéncias analiticas incomuns? (1-sim; 0-ndo)

m. Reverificagdo dos pardmetros operacionais quando os equipamentos mudam de lugar? (1-sim; 0-ndo)

n. Documentacgdo de quaisquer outras atividades de reverificagdo? (1-sim; 0-ndo)

EL-6) Ha rotinas de manutenc¢do para garantir precisdo/confiabilidade na execugdo dos testes em todos os equipamentos do laboratério?
(1-sim; 0-ndo)

Recepgao e distribuigdo interna das

amostras

RA-1) Ha protocolo que defina os procedimentos necessarios para submissdo da amostra ao laboratério de TN? (1-sim; 0-ndo)

RA-2) O setor de recepgdo aceita cartdes de papel-filtro diferentes do padronizado pelo SRTN? (1-sim; 0-ndo)

)
RA-3) Qual é o tempo considerado aceitavel para o transporte das amostras entre UC e SRTN (2- 1 dia; 1- 2-3 dias; 0- > 4 dias)?
RA-4) Como as amostras chegam ao SRTN? (1- portador; 2- pelo correio; 3- malote; 4- outros? Quais?)

RA-5) Sobre amostras enviadas pelo correio, como elas chegam ao SRTN?
(2- entrega direta no SRTN; 1- coleta em uma Central do Correio; 0- outros? Quais? 0- ndo se aplica)

RA-6) Ha registro de extravio de amostras enviadas pelo correio? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

RA-7) Ha registro de extravio de amostras enviadas por portador? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

RA-8) Ha terminais de informatica em n2 suficiente para o cadastro de amostras no momento da chegada? (1-sim; 0-ndo)

RA-9) Ha registro no sistema informatizado sobre data de entrada da amostra no laboratério de TN? (1-sim; 0-ndo)

RA-10) Com que freqliéncia é monitorado o tempo de transporte das amostras entre a UC e o laboratdrio
(4- 1 vez/semana; 3- 1 vez/quinzena; 2- 1 vez/més;12- 1 vez/cada 2 meses; 0- periodos > 3 meses)?

RA-11) As UCs sdo informadas sobre o tempo médio em que ocorre o transporte das amostras entre a UC e o laboratério? (1-sim; 0-ndo)
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Recepgao e distribuicdo interna das amostras

RA-12) Ha rotina de envio de listagem de amostras enviadas pela UC para checagem do contetdo dos envelopes no momento da chegada no SRTN?
(1-sim; 0-ndo)

RA-13) Quantas Unidades de Coleta realizam este procedimento? (0- nenhum; 1- parte delas; 2- a maioria; 3- todas; 4- outros? Quais?)

RA-14) H4a um procedimento escrito sobre as a¢des corretivas quando a UC é identificada como tendo problemas relativos ao transporte de amostras?
(1-sim; 0-ndo)

RA-15) Quando as amostras sdo entregues por portador, estas sdo protocoladas por quem recebe? (1-sim; 0-ndo)

RA-16) Ha uma rotina operacional no laboratério para documentagdo de amostras "invalidas" - com as respectivas razées? (1-sim; 0-ndo)

RA-17) O n2 de amostras "invalidas" para cada UC é monitorado periodicamente, incluindo os motivos, para reduzir o n2 de amostras invalidas?
(1-sim; 0-ndo)

RA-18) Ha critérios definidos de aceitabilidade da amostra, como qualidade do sangue colhido, qualidade dos dados na amostra, "idade da amostra"?
(1-sim; 0-ndo)

RA-19) Existe uma rotina escrita para uma notificagdo imediata a UC sobre as amostras "invalidas"? (1-sim; 0-ndo)

RA-20) E feito algum registro das amostras invalidas e o motivo para esta classificagdo? (1-sim; 0-ndo)

RA-21) Esses registros sdo usados para orientagdo das capacitagdes dos profissionais que fazem as coletas? (1-sim; 0-ndo)

RA-22) A guem é comunicada a existéncia de amostras invalidas (marque as que se aplicam): 1- Servigo Social;
2- Auxiliar administrativo; 3- Chefe do laboratdrio; 4- Outros? Quais?

RA-23) Ja ocorreu falha na comunicagdo de amostras invalidas ao setor que solicita 22 amostra para a UC (ex.: Servigo Social)? (1-sim; 0-ndo)

RA-24) As UCs/SMS recebem relatérios regulares informando sobre o seu desempenho na submissdo de amostras ao SRTN
(Ex.: totais de amostras, vélidas, invalidas, tempos, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

RA-25) Como é feita esta notificagdo: 1- telefone; 2- relatérios impressos (enviados por correio/fax, etc.); 3- e-mail; 4-outros? Quais?
(Marque quantas forem necessarias)

RA-26) Ha um identificador de amostra Unica que possa ser capturado por método que evite erros tipograficos (p.ex.:codigo de barra, ...)?
(1-sim; 0-ndo)

RA-27) A incidéncia de erros na entrada de dados eletrdnicos é rastreada e utilizada para avaliar a melhora do desempenho? (1-sim; 0-ndo)

RA-28) Ha treinamento dirigido aos digitadores para prevengdo/corregdo na entrada de dados incorretos/faltantes?(1-sim; 0-n&o)

RA-29) Durante a corregdo de dados, ha uma rotina para garantir que a testagem ndo seja atrasada enquanto os dados faltantes sdo obtidos?
(1-sim; 0-ndo)

RA-30) Ha rotina impressa para orientar a UC sobre como melhorar a qualidade das amostras submetidas? (1-sim; 0-ndo)

RA-31) Ha rotina impressa para orientar a UC sobre como melhorar a qualidade da informacdo das amostras? (1-sim; 0-ndo)

RA-32) Ha registro sobre o contato feito para rastreamento/providéncias em relagdo as amostras "invalidas"? (1-sim; 0-ndo)

RA-33) Ao encaminhar as amostras invalidas para a busca ativa, ha algum protocolo interno de entrega? (1-sim; 0-nao)

=] < —| —|

RA-34) Ao encaminhar as amostras validas para o laboratério, ha algum protocolo interno de entrega? (1-sim; 0-ndo)

RA-35) Existe alguma forma de registro de situagdes atipicas neste setor? (1-sim; 0-ndo)

Rotina laboratorial

RL-1) Todas as amostras sdo submetidas a todas as dosagens previstas pela fase em que o SRTN estda credenciado no PNTN? (1-sim; 0-ndo)

RL-2) No fluxo das amostras validas:
a. Como estas sdo encaminhadas para a area técnica? (2- em recipientes separados para cada tipo de ensaio; 1- sem separagdo; 0- outros? Quais?)

b. Ja houve falha na distribuicdo das amostras para os diferentes ensaios, ficando algum ensaio sem amostra fisica? (1-sim; 0-ndo)

RL-3) Utiliza técnicas adequadas e de recomendagdo internacional em TN? (1-sim; 0-ndo)

RL-4) Quantas vezes por semana é realizada a rotina de ensaios para cada técnica utilizada? (1- 2 vezes; 2- 3 vezes; 3- 4 vezes; 4- 5 vezes; 5- > 5 vezes)

RL-5) Com que freqiiéncia as rotinas de funcionamento do laboratdrio sdo atualizadas?
(1- cada 1 ano 2- cada 2 anos 3- cada 3 anos; 4- a cada 4 anos; 5- 2 5anos)
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Componente Pergunta Resposta Observagao
RL-6) Qual o horario de funcionamento do laboratério? (1- 2 vezes/semana, 2- 3 vezes/semana, 3- 4 vezes/semana, 4- > 5 vezes/sem)
RL-7) O laboratério funciona em quantos turnos diarios? (1- 1 turno; 2- 2 turnos; 3- turnos)
RL-8) Ha fluxo escrito das atividades realizadas, da chegada da amostra até o envio dos resultados? (1-sim; 0-ndo)
RL-9) Ha uma relagdo dos exames que realiza, equipamentos, técnicas, valores de referéncia e de corte? (1-sim; 0-ndo)
RL-10) O laboratério do SRTN mantem em arquivo registro e controle das rotinas de trabalho e resultados? (1-sim; 0-ndo)
RL-11) Se a anterior for positiva, por quanto tempo? (1- até 1 ano; 2- >1 a 2 anos; 3->2 a 4 anos; 4- >4 a 5 anos; 5 > 5 anos)
RL-12) Assinale qual das opgdes se aplica na organizagdo das amostras para realizagdo de cada ensaio:
a. 0 mapa de trabalho é gerado inicialmente e as amostras sdo ordenadas manualmente segundo o mapa? (1-sim; 0-ndo)
b. As amostras sdo picotadas sem ordenamento prévio,a picotadora é interfaciada ao sistema, que gera o mapa de trabalho? (1-sim; 0-ndo)
RL-13) No caso de ordenamento prévio, ja houve necessidade de refazer o ordenamento devido a retirada de uma amostra porque
a quantidade de de sangue era insuficiente, indicando necessidade de nova coleta?(1-sim; 0-ndo)
RL-14) Quais etapas sdo automatizadas no processamento das amostras:
a. Elaboragdo do mapa de trabalho? (1-sim; 0-ndo)
b. Picotagem das circunferéncias com sangue? (1-sim; 0-ndo)
c. Dispensagdo de reagentes ? (1-sim; 0-ndo)
d. Eluigdo ? (1-sim; 0-ndo)
e. Incubagdo do material? (1-sim; 0-ndo)
= f. Aspiragdo do material? (1-sim; 0-ndo)
5 g. Leitura pelo equipamento? (1-sim; 0-n3o)
E h. Liberagdo de resultados? (1-sim; 0-ndo)
.§ i. Impressdo de resultados? (1-sim; 0-ndo)
© j- Transmissdo da informagdo de resultados alterados para o setor de Busca Ativa? (1-sim; 0-ndo)
'% RL-15) A automagdo nas etapas anteriores se aplicam a: 2- todas as técnicas utilizadas; 1- parte das técnicas utilizadas; 0- nenhuma)
4

RL-16) Caso a resposta anterior seja parcial, quais técnicas sdo automatizadas? (1- PKU; 2- TSH; 3- T4; 4- Hemoglobina; 5- Outras? Quais?

RL-17) J& houve interrupgdo de alguma rotina de dosagem por falha de algum equipamento na seqiiéncia anterior ? ( (1-sim; 0-ndo)

RL-18) J& houve interrupg¢do da rotina de algum ensaio por falta de algum reagente ou material especifico? (1-sim; 0-ndo)

RL-19) J& houve necessidade de refazer ensaios por causa de acidentes em etapas que ndo sdo automatizadas? (1-sim; 0-ndo)

RL-20) Existe registro do tempo em que a rotina ficou interrompida e as providéncias tomadas? (1-sim; 0-ndo)

RL-21) Todos as rotinas laboratoriais sdo realizadas por todos os técnicos? (1-sim; 0-ndo)

RL-22) Existe escala de horario para determinadas técnicas? (1-sim; 0-ndo)

RL-23) Como é o acesso a agua destilada ? (2-disponivel a qualquer hora; 1- acesso restrito mediante autorizagdo; 0- outros? Quais?)

RL-24) Como é feito o comunicado ao setor de busca ativa dos resultados alterados? (1- através do sistema; 2- pessoalmente; 3- por telefone; 4-outros? Quais?

RL-25) Ha rotina de convocagdo de casos com resultados alterados independente da liberagdo dos demais resultados estarem pendentes? (1-sim; 0-ndo)

RL-26) Entre a entrada da amostra no laboratdrio até a liberagdo de resultados, que pontos do processo relacionados abaixo sdo checados regularmente?
a. Se todas as amostras recebidas (incluindo as dos dias anteriores) foram incluidas? (1-sim; 0-n&o)

b. Se algum teste ficar de fora, este é planejado para finalizagdo imediata? (1-sim; 0-ndo)

c. No caso de haver separagdo de amostras para cada ensaio, se todas as amostras foram adequadamente
distribuidas de forma a garantir que todas sejam submetidas a todos os ensaios previstos ? (1-sim; 0-ndo)

c¢. No caso de terceirizagdo de algum ensaio, se todas as amostras fisicas foram enviadas com os respectivos dados de identificagdo? (1-sim; 0-ndo)

e. Se ha ordenamento prévio das amostras, se estas correspondem as impressas no mapa? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

f. Se as circunferéncias picotadas correspondem a ordem prevista no mapa? (1-sim; 0-ndo)

198



Componente

Pergunta

Resposta

Observagao

Rotina Laboratorial

g. A anadlise dos resultados brutos (liberados pelo equipamento) obedece aos critérios do controle de qualidade interno? (1-sim; 0-ndo)

h. Se a impressdo de resultados ocorreu para todos os testes realizados? (1-sim; 0-n&o)

i. Se todos os resultados alterados foram adequadamente transmitidos para o setor de Busca Ativa? (1-sim; 0-ndo)

RL-27) Ha registro de dificuldades encontradas no periodo (livro de ocorréncia)? (1-sim; 0-ndo)

RL-28) E possivel o rastreamento de cada etapa por onde passam as amostras e o respectivo intervalo de tempo? (1-sim; 0-ndo)

RL-29) Quando as amostras sdo compartilhadas por diferentes laboratérios como parte do processo de TN:
a. Ha uma rotina que garanta que os dados analiticos obtidos pertengam a mesma crianga? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

b. Ha auditorias regulares para garantir que todas as amostras tenham sido analizadas por todos os laboratérios ? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

c. Ha controle do tempo utilizado pelo laboratdrio terceirizado para processamento e devolugdo dos resultados? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

d. Os resultados sdo emitidos em laudo Unico, com método, valores de referéncia e assinatura do responsavel? (1-sim; 0-ndo)

Controle de qualidade

CQ-1) Sdo realizados procedimentos para controle de qualidade interna? (1-sim; 0-ndo)

CQ-2) O planejamento do controle de gualidade interno define procedimentos para:
a. Compartilhamento dos resultados da avaliagdo de qualidade para toda a equipe? (1-sim; 0-ndo)

b. Registro da efetividade das a¢Ges corretivas tomadas pelos profissionais adequados? (1-sim; 0-ndo)

c. Obtengdo de informagdes para avaliar a validade clinica dos testes de triagem neonatal? (1-sim; 0-ndo)

d. Comparacdo dos resultados de TN com os dos testes confirmatdrios, e solugdo de discrepancias? (1-sim; 0-ndo)

CQ-3) O laboratdrio participa de programas externos de controle de qualidade para amostras de sangue seco e outros tipos de amostras?
(1-sim; 0-ndo) Qual (is)?

CQ-4) Se for o caso, processamento das amostras no laboratdrio terceirizado é submetido ao mesmo CQ externo do lab. principal? (1-sim; 0-ndo; ndo se a

plica)

CQ-5) A metodologia para utilizagdo do material para controle de qualidade externo especifica:
a. 0 numero, tipo e frequiéncia do uso de controles de qualidade para cada procedimento analitico? (1-sim; 0-ndo)

b. Um processo analitico idéntico para analise dos controles e das amostras de pacientes? (1-sim; 0-ndo)

c. As amostras de controle de qualidade entram em todas as corridas de cada analito no laboratério? (1-sim; 0-ndo)

d. Critérios de aceitabilidade com agdes corretivas se o sistema de dosagem fugir ao controle? (1-sim; 0-ndo)

e. Um protocolo para detecgdo/corregdo de erros resultantes de uma falha no sistema de testagem? (1-sim; 0-n&o)

f. Um protocolo para detecgdo/corregdo de erros causados por falha humana? (1-sim; 0-n3o)

g. Documentacgdo das agdes corretivas nos casos em que forem encontradas discrepancias? (1-sim; 0-ndo)

CQ-6) O uso de controles inclui procedimentos para validagdo da concentragdo e monitoramento dos limites de acuracia
e precisdo dos mesmos? (1-sim; 0-ndo)

CQ-7) O uso de padr&es no ensaio inclui procedimentos de validagdo das concentragdes dos mesmos antes do uso na rotina;
critérios de desempenho; e medidas corretivas quando o desempenho dos padrdes é inadequado? (1-sim; 0-n3o)

CQ-8) O uso de kits/reagentes comerciais inclui procedimentos para valida¢do do kit/reagentes (acurécia e precisdo) antes do uso na rotina;
defini¢do do desempenho aceitavel durante a rotina; validagdo da operagdo dos equipamentos; comparagdo com os lotes em uso? (1-sim; 0-ndo)

CQ-9) Existem procedimentos para validagdo do desempenho de reagentes preparados incluindo a comparagdo com a precisdo/acuracia
de reagentes comerciais e defini¢do de critérios de desempenho dos reagentes preparados? (1-sim; 0-ndo)

CQ-10) Ha registro escrito sobre o processo analitico, revisdo e relato dos resultados do controle de qualidade? (1-sim; 0-n&o)

CQ-11) O pessoal que realiza as rotinas regulares também realiza os testes de controle de qualidade (CQ)? (1-sim; 0-n3o)

CQ-13) As avaliagGes dos resultados do CQ pelo supervisor técnico do laboratério sdo registradas? (1-sim; 0-n&o)

)

CQ-12) Ha uma rotina para registro e corre¢do de problemas quando o resultado do CQ é inaceitdvel? (1-sim; 0-n&o)
)
)

CQ-14) As ac¢des corretivas tomadas na eventualidade de erros na avaliagdo de CQ sdo registradas? (1-sim; 0-ndo)
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Pergunta

Resposta

Observagao

Resultados da Triagem Neonatal

RT-1) Total de amostras de triagem neonatal processadas no periodo (2007):

RT-2) Média de tempo entre coleta da amostra e chegada ao laboratério

RT-3) Indique a metodologia e valor de corte utilizados nos testes de triagem neonatal (sangue total/soro; valor; unidade de medida, método) para:
a. Fenilalanina

b. Tireotrofina neonatal (TSH neonatal)

c. Tiroxina neonatal(T4 neonatal)

d. Hemoglobina

RT-4) Existe um valor de corte diferenciado para o TSH neonatal (indigue qual) nas seguintes situagdes:
a. Prematuridade (<32 semanas)? (1-sim; 0-ndo)

b. Baixo peso ( <1.500g)? (1-sim; 0-ndo)

c. Criangas internadas em UTI em estado critico? (1-sim; 0-ndo)

d. De acordo com a idade da crianga na coleta? (1-sim; 0-ndo)

d. Outras (indique)? (1-sim; 0-ndo)

RT-5) Existe um valor de corte diferenciado para Fenilalanina para coletas feitas com < 48h? Qual? (1-sim; 0-ndo)

RT-6) Se possivel, apresentar algoritmo diagndstico para cada uma das doengas em anexo

RT-7) N2 de casos com resultados alterados para cada doenga triada no ano de 2007:
a. Fenilcetondria

b. Hipotireoidismo congénito

c. Doenga Falciforme

d. Trago Falciforme

RT-8) N2 de casos confirmados de cada doenga no ano de 2007:
a. Fenilcetondria

b. Hipotireoidismo congénito

c. Doenga Falciforme

RT-9) Total anual de repetigcdes decorrentes de questdes técnicas no ano de 2007:
a. TSH

b. Fenilalanina

c. Hemoglobina

RT-10) Tempo médio entre recebimento da amostra e liberagdo de resultados em 2007 (meta - até 24h da entrada da amostra)

RT-11) No célculo de tempo entre cadastro da amostra e liberagdo do resultado é incluido o tempo entre a liberagdo e a impressdao do mesmo?
(1-sim; 0-ndo)

RT-12) Como é feita a informagdo dos resultados normais ao setor de impressdo de resultados? (1-pessoalmente; 2- através do sistema; 3- outros? Quais?

RT-13) Como sdo entregues os resultados impressos normais? (1- pessoalmente; 2- correio; 3- internet; 4- outros? Quais?)

RT-14) A quem sdo entregues os resultados normais? (1- UC; 2- SMS; 3- Diretamente a familia; 4- Outros? Quais?)

RT-15) Qual o procedimento utilizado para informagdo de portadores de Traco Falcémico? (1-Convocagdo para aconselhamento genético;
2- Envio do resultado pelo correio com orientagdo sobre a condigdo; 3- outros? Quais?)

RT-16) A quem é informada a existéncia de Trago Falcémico? 1- Familia; 2- Pediatra; 3- Unidade de Coleta; 4- Outros? Quais? - Marque quantos se aplicarem)

RT-17) Tem ocorrido as seguintes situagbes que possam ter levado ao atraso na liberagdo/entrega dos resultados:
a. Falta de kits/outros materiais de consumo (reagentes, papel, envelopes para postagem, etc.)? (1-sim; 0-n3o)

b. Problemas no sistema de informatica? (1-sim; 0-n&o)

c. Problemas no equipamento de dosagem? (1-sim; 0-ndo)
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Pergunta

Resposta

Observagao

Resultados da Triagem

Neonatal

d. QuestGes outras de natureza técnica (curvas inadequadas, etc.)? Quais? (1-sim; 0-ndo)

e. Falta de recursos humanos? (1-sim; 2-ndo)

f. Em caso de terceirizagdo de algum dos exames, atraso na liberagdo dos resultados dos exames tercerizados? (1-sim; 0-ndo)

g. Problemas na impressdo dos resultados/relatérios? (1-sim; 0-n&o)

h. Ja houve reclamag3o de atraso na chegada de resultados/relatérios? (1-sim; 0-n3o)

i. Outros? Quais?

RT-18) Ha registro documentado de providéncias para evitar recurréncia dos problemas que levaram ao atraso? (1-sim; 0-ndo)

RT-19) Ha registro documentado de providéncias contra falhas na entrega dos resultados a Unidade de Coleta/Pais? ((1-sim; 0-n&o)

Confirmagao diagnoéstica

CD-1) O laboratdrio tem estrutura/pessoal para realizar todos os exames confirmatérios? (1-sim; 0-n3o)

CD-2) Se parte dos exames confirmatdrios for realizada em outro laboratério, cite qual(is) e em que laboratério(s)

CD-3) Quais dos exames abaixo sdo utilizados para confirmacdo diagndstica (indique método e valor de corte):
a. TSH (1-sim; 0-n3do)

b. T4-livre (1-sim; 0-ndo)

c. TBG (1-sim; 0-ndo)

d. Tireoglobulina (1-sim; 0-ndo)

e. Fenilalanina (1-sim; 0-n3o)

f. Tirosina (1-sim; 0-ndo)

g. Tetrabiopterina (BH4) (1-sim; 0-ndo)

h. Hemoglobina por outro método? Qual? (1-sim; 0-ndo)

i. Analise molecular (1-sim; 0-n&o)

j. Outros? Quais?

CD-4) Ha monitoramentoo do tempo entre a coleta e liberagdo dos exames confirmatdérios? Qual o tempo médio? (1-sim; 0-ndo)

CD-5) Das categorias profissionais abaixo, quem transmite os resultados confirmatdrios a familia da criangca em questdo:
a. Servigo Social? (1-sim; 0-ndo)

b. Enfermagem? (1-sim; 0-ndo)

c. Médico que atende a crianga? (1-sim; 0-ndo)

d. Outros? Quais?

CD-6) A entrega dos resultados confirmatérios é protocolada (nome de quem recebeu e data)? (1-sim; 0-ndo)

CD-7) Ha registro documentado dos procedimentos desde a coleta de material até a liberagdo dos resultados confirmatérios? (1-sim; 0-ndo)

)
CD-8) Ha registro documentado de falhas no processamento dos exames confirmatérios e as medidas corretivas? (1-sim; 0-ndo)
CD-9) As modificagdes na rotina de confirmagdo diagnostica sdo documentadas? (1-sim; 0-ndo)

Armazenamento de amostras

residuais

Al-1) H4a uma rotina definida e detalhada sobre como armazenar e rastrear registros? (1-sim; 0-ndo)

Al-2) Ha meios que garantam a privacidade dos registros dos pacientes em todos os setores envolvidos na TN? (1-sim; 0-ndo)

Al-3) Ha rotina definindo as condig¢Ges ideais para armazenamento de amostras residuais ao final do processamento dos testes? (1-sim; 0-ndo)

Al-4) Existe uma rotina escrita sobre o acesso e o uso de amostras de sangue residuais? (1-sim; 0-ndo)

Al-6) Como sdo armazenadas as amostras residuais? (1- temperatura ambiente; 2- geladeira (42C); 3- congelador (-202C), 4- Outros? Quais?)

Al-7) Ha controle de umidade no ambiente onde sdo estocadas as amostras? (1-sim; 0- ndo)

)
)
)
Al-5) Ha rotinas para preservagdo da privacidade do paciente no armazenamento de amostras residuais? (1-sim; 0-ndo)
)
)
)

Al-8) Por quanto tempo sdo armazenadas as amostras residuais? (1- 1 a 2 anos; 2- > 2 a 4 anos; 3- >4 a 5 anos; 4- > 5 anos)

Al-9) Existe algum registro das amostras armazenadas - manual ou informatizado? (1-sim; 0-ndo)

Al-10) Ha um procedimento escrito para o descarte seguro das amostras de sangue residuais? (1-sim; 0-ndo)
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Componente Pergunta Resposta Observagao
Armazenamento |Al-11) Se for permitido o uso do sangue residual para pesquisa, ha um Comité de Etica que aprove este tipo de uso? (1-sim; 0-ndo)
de amostras  |Al-12) Qual(is) a finalidade(s) do armazenamento das amostras residuais? (1- re-confirmagdo dos resultados da TN; 2- demandas judiciais;
residuais 3- pesquisas epidemioldgicas; 4- pesquisas genéticas; 5- testagem de novas técnicas; 6- outros? Quais?
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Checklist de documentos que podem ser analisados

Resposta

AD-1 - Convénio(s) para terceirizagdo de procedimentos laboratoriais (1-sim; 0-ndo)

AD-2 - Convénio(s) para terceirizagdo de atendimentos ambulatoriais (1-sim; 0-ndo)

AD-3 - Certificagdo de fiscalizagdo do laboratério pela Vigilancia Sanitaria (1-sim; 0-ndo)

AD-4 - Certificagdo de fiscalizagdo do ambulatério pela Vigilancia Sanitéria (1-sim; 0-ndo)

AD-5 - Procedimentos Operacionais Padrdo (POP) atualizados dos diversos setores (1-sim; 0-n&o)

AD-6 - Relagdo dos exames realizados, métodos, valores de corte e unidades de medida (1-sim; 0-ndo)

AD-7 - Descrigdo do algoritmo do programa (1-sim; 0-ndo)

AD-8 - Escala de funcionarios, com fungdes e hordérios (1-sim; 0-ndo)

AD-9 - Descrigdo do sistema de informatica (hardware e software) (1-sim; 0-ndo)

AD-10 - Documentagdo de capacitagdo dos profissionais de saude (calendario, lista dos capacitados, etc. ) (1-sim; 0-ndo)

AD-11 - Documentagdo de fornecimento e monitoramento da utilizagdo de material pelas Unidades de Coleta (1-sim; 0-ndo)

AD-12 - Documentagdo das etapas de monitoramento citadas no questionario (1-sim; 0-ndo)

AD-13 - Relatdrios de resultados enviados as diversas instancias (1-sim; 0-n&o)

AD-14) O livro de ocorréncias existe? (1-sim; 0-ndo)

AD-15) Quais os setores tem seu proprio livro de ocorréncias:

a. Recepgdo (1-sim; 0-ndo)

b. Sala de coletas (1-sim; 0-ndo)

c. Setor administrativo, digitagdo de amostras e impressdo de resultados (1-sim; 0-n&o)

d. Setor de analise da qualidade das amostras (1-sim; 0-ndo)

e. Laboratdrio de triagem neonatal (1-sim; 0-ndo)

f. Coordenagdo do SRTN (1-sim; 0-ndo)

g. Ambulatério do programa (1-sim; 0-ndo)

h. OQutros? Quais?

AD-16) Que profissional(is) costuma(m) fazer registros no livro de ocorréncia?

a. Enfermagem (1-sim; 0-ndo)

b. Auxiliar Adiministrativo (1-sim; 0-n&o)

c. Responsavel pelo Laboratério (1-sim; 0-ndo)

d. Servigo Social (1-sim; 0-ndo)

e. Coordenador do SRTN (1-sim; 0-ndo)

f. Outros? Quais?

AD-17) Ha registro no livro de ocorréncia de medidas corretivas para cada registro de problemas? (1-sim; 0-n3o)

AD-18) Quem faz o registro das medidas corretivas?

a. Enfermagem (1-sim; 0-n3o)

b. Auxiliar Adiministrativo (1-sim; 0-n&o)

c. Chefe do Laboratério (1-sim; 0-ndo)

d. Servigo Social (1-sim; 0-n3o)

e. Coordenador do SRTN (1-sim; 0-n3o)

f. Outros? Quais?
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Exemplos de problemas que afetam a rotina da triagem neonatal:

1) Acidentes naturais (p.ex.: enchentes, incéndios, terremotos, etc.)

2) SituagGes contextuais (p.ex.: tiroteios, conflitos sociais, etc.

3) Problemas administrativos (financeiros, fornecimento de material, manutengdo do equipamento, etc.)

4) Obras na unidade de saude - ha como transferir algumas atividades para outros setores para evitar interrupgdes na rotina?
5) Falta de pessoal (p.ex.: greve de funcionarios)

6) Problemas na infra-estrutura (vazamentos, falta de luz, etc.)

7) Falta de material (falta de papel-filtro, lancetas, etc.)

8) Problemas no transporte das amostras (acimulo nas UCs, faltam envelopes para postagem, greve dos correios, etc.)

9) Dificuldades na localizacdo de criangas para 22 coleta ou encaminhamento para confirmagdo diagndstica no SRTN

10) Recusa das familias em comparecer para 22 coleta ou confirmagao diagnodstica

11) Dificuldade em acionar outras instancias para auxilio na convocagao das familias (Secretaria Municipal de Saude, Conselho Tutelar, etc.)
12) Falta de meios de comunicacdo (telefone, fax, internet, etc.)

13) Outros problemas que, porventura, possam interferir na rotina da triagem neonatal

14) Falta de profissionais para atendimento dos casos convocados

Data Prof. que registrou Ocorréncia Providéncia tomada

204



Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada

207



Setor

Indicador

Resposta

Observagdo

Recepgao

RO-1) Como é o acesso para se chegar & instituicdo onde estd o SRTN ? (3- excelente; 2-bom; 1-regular; 0-ruim)

RO-2) Ha um balcdo para atendimento ou mesa de recepgdo da instituicdo? (1-sim; 0-ndo)

RO-3) Na recepgdo da instituicdo, existe algum aviso sobre hordrio de atendimento ao publico?(1-sim; 0-ndo)

RO-4) O funcionario da recepgdo da instituigcdo sabe dar informagGes sobre horério de atendimento e como chegar ao SRTN? (1-sim; 0-ndo)

RO-5) O funcionario da recepgdo da instituigcdo sabe dar informagGes sobre: 1-TN, 2-0 momento da coleta, 3-doengas triadas, 4-onde sdo as Ucs, 5-outros? Quais?)

RO-6) O atendimento a clientela é cordial? (3- excelente; 2-bom; 1-regular; 0-ruim)

RO-7) Ha cartazes com informagGes sobre o que é Teste do Pezinho, coleta (horério, local, etc.) afixados na recepgdo da instituigdo? (1-sim; 0-ndo)

RO-8) Ha material educativo (folders, filipetas, etc.) disponivel para os pais sobre o Teste do Pezinho? (1-sim; 0-ndo)

R0O-9) Como é o acesso ao SRTN dentro da instituicdo? (3- excelente; 2-bom; 1-regular; 0-ruim)

RO-10) H4 um balcdo para atendimento ou mesa de recepgdo do SRTN? (1-sim; 0-ndo)

RO-11) Na recepgdo do SRTN, existe algum aviso sobre horario de atendimento ao publico?(1-sim; 0-ndo)

RO-12) O funcionario da recepgdo do SRTN sabe dar informagdes sobre horario de atendimento e como chegar ao SRTN? (1-sim; 0-ndo)

R0O-13) O funcionario da recepgdo do SRTN sabe dar informagdes sobre: 1-TN, 2-0 momento da coleta, 3-doengas triadas, 4-onde sdo as Ucs, 5-outros? Quais?)

RO-14) O atendimento na recepgdo do SRTN a clientela é cordial? (3- excelente; 2-bom; 1-regular; 0-ruim)

RO-15) O ambiente da recepgdo do SRTN é claro e arejado? (1-sim; 0-ndo)

RO-16) O local é limpo e asseado? (3- excelente; 2-bom; 1-regular; 0-ruim)

RO-17) Existe n? suficiente de assentos para acomodar as pessoas enquanto aguardam atendimento? (1-sim; 0-ndo)

RO-18) Existe fila de espera de atendimento? (0-sim; 1-ndo)

R0O-19) Qual é o tempo de espera para o atendimento? (2- 0 a 30 minutos; 1-31 a 60 minutos; 0- >60minutos )?

RO-20) Que tipo de servigo é realizado na recepgdo? (marque as opgdes que se aplicarem)
1- Encaminhamento para coleta da TN; 2- Entrega de material para coleta; 3- Recepgdo de amostras; 4- Recepgdo de familias convocadas;
5- Encaminhamento para o ambulatdrio; 5-Outras? Quais?

RO-21) E feito algum registro dos atendimentos realizados? (1-sim; 0-n3o)

R0O-22) O publico atendido tem meios de registrar reclamagées ? (1-sim; 0-ndo)

RO-23) Existe algum aviso informando o prazo para entrega de resultados? (1-sim; 0-ndo)

RO-24) Qual o prazo informado pelo SRTN para entrega dos resultados? (3-15 a 30 dias; 2- 31 a 45 dias; 1- 46 a 60 dias; 0- > 61 dias)

Sala de Coleta

RO-25) A sala de coleta é utilizada para outras finalidades além dos procedimentos para Triagem Neonatal? (1-sim; 2-ndo). Quais?

RO-26) Ha cadeiras em n2 suficiente para acomodar o profissional que atende e os pais da crianga? (1-sim; 0-ndo)

RO-27) Como sdo feitas as coletas (3- a crianga apoiada no ombro da mée; 2- colo de familiar; 1- em uma superficie; 0-outros? Quais?)

RO-28) Existe uma maca para acomodar a crianga no momento da coleta? (1-sim; 0-ndo)

R0O-29) A superficie onde é realizada a coleta é forrada com material descartavel? (1-sim; 0-ndo)

RO-30) Existe pia para higiene do profissional? (1-sim; 0-ndo)

RO-31) Quais sdo as condigdes de higiene da sala? (3- étimas; 2-boas; 1-regulares; 0-ruins)

R0O-32) Como é a ventilagdo da sala de coleta? (2- ar condicionado; 1-ventilador; 0- outros? Quais?)

RO-34) A sala é iluminada adequadamente? (1-sim; 0-ndo)

RO-35) Existe material informativo afixado em lugar visivel para orientar a coleta? (1-sim; 0-ndo)

R0O-36) Como é guardado o material para coleta (1- em local seco a temperatura ambiente; 0-geladeira; 0-outros? quais?)

R0O-37) Como sdo armazenadas as amostras colhidas? (2- geladeira; 1- isopor; 0- caixa de papeldo; 0- armario, O- prateleira, 0- outros? Quais?)

RO-38) No caso de haver geladeira, esta é utilizada para outros fins além das amostras de TN? (1-sim; 0-ndo)

RO-39) Onde é feita a secagem das amostras colhidas? (2- varal a temperatura ambiente; 1- estante; 0- estufa; 0- outros? Quais?)

R0O-40) O profissional que realiza coleta se encontra adequadamente uniformizado e asseado? (1-sim; 0-ndo)
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Setor

Indicador

Resposta

Observagdo

Sala de Coleta

R0O-41) O profissional lava as mdos antes de realizar cada coleta? (1-sim; 0-ndo)

RO-42) Durante a coleta o profissional utiliza luvas descartaveis? (1-sim; 0-ndo)

R0O-43) Qual a substancia usada na antissepsia? (1- dlcool puro hidratado; 0- dlcool iodado; 0- povidine; 0- outros? Quais?)

RO-44) Que material é utilizado para a pungdo? (2- lanceta; 1- agulha; 0- outro? Qual?)

RO-45) Ha recipiente para descarte de material contaminado pontiagudo? (1-sim; 0-ndo)

RO-46) Ao final da coleta, as luvas utilizadas sdo descartadas? (1-sim; 0-n&o)

Setor de controle de

qualidade das

amostras

R0O-47) Ha espaco de bancada suficiente para andlise da qualidade das amostras de forma ordenada? (1-sim; 0-ndo)

R0O-48) O funcionario que faz a separagdo e analise das amostras esta adequadamente trajado? (1-sim; 0-ndo)

R0O-49) Durante o manuseio das amostras, o funcionario usa luvas descartdveis? (1-sim; 0-ndo)

RO-50) H& algum cartaz informando os critérios de inadequagdo das amostras? (1-sim; 0-ndo)

RO-51) Ao localizar amostras invalidas estas sdo separadas das demais? (1-sim; 0-ndo)

RO-52) Na separagdo das amostras, o material é separado em recipientes distintos para ser encaminhado para as diferentes dosagens ? (1-sim; 0-ndo

)

RO-53) As amostras sdo arrumadas segundo ordem que sera seguida nos procedimentos laboratoriais? (1-sim; 0-ndo)

Laboratério

RO-54) Ha aviso de restri¢do de acesso aos funcionarios autorizados? (1-sim; 0-n&o)

RO-55) Os setores do laboratério sdo organizados de forma a facilitar a seqiéncia de eventos internos? (1-sim; 0-n&o)

RO-56) Ha espaco suficiente para acomodagdo de todo o equipamento e circulagdo de pessoal? (1-sim; 0-ndo)

RO-57) Ha& bancadas em n2 suficiente para o n2 existente de técnicos atuantes? (1-sim; 0-ndo)

RO-58) Ha n2 suficiente de bancos para o n2 de técnicos durante o trabalho? (1-sim; 0-ndo)

RO-59) H4 computadores em n2 suficiente para equipamentos e atividades administrativas internas? (1-sim; 0-ndo)

RO-60) H4 uma area reservada para atividades administrativas internas do laboratério? (1-sim; 0-ndo)

RO-61) Como é a ventilagdo do laboratdrio (marque uma ou mais opgdes): 1- janela; 2- ar condicionado; 3- exaustdo; 4- outros? Quais?)

RO-62) A iluminagdo é adequada em todos os setores? (1-sim; 0-ndo)

RO-63) Existem tanques separados para:
a. Procedimentos laboratoriais (lavagem, etc.) (1-sim; 0-ndo)

b. Expurgo de material bioldgico (1-sim; 0-ndo)

RO-64) Existem armadrios, gavetas e prateleiras suficientes? (1-sim; 0-ndo)

RO-66) Os armarios e gavetas tém identificagdo externa do seu conteudo? (1-sim; 0-ndo)

R0O-67) O espacgo na drea de trabalho manual nas bancadas é organizado? (1-sim; 0-n&o)

R0O-68) Como ¢é a higiene do chdo, paredes e bancadas (3- excelente; 2-boa; 1-regular; 0-ruim)

RO-69) Ha caixas para descarte de material bioldgico? (1-sim; 0-ndo)

RO-70) O lixo é separado e identificado conforme sua natureza? (1-sim; 0-ndo)

RO-71) Ha chuveiro ou "lava-olhos" de facil acesso para casos de acidentes bioldgicos? (1-sim; 0-ndo)

RO-72) Ha organograma e escala de horario de funcionarios visivel? (1-sim; 0-ndo)

RO-73) H4 compartilhamento do uso das geladeiras com material de consumo/amostras/alimentos, etc.? (1-sim; 0-n&o)

RO-74) H4 termdmetro e planilha para controle da temperatura ambiente? (1-sim; 0-ndo)

RO-75) H4 term&metro externo em cada geladeira e planilha para controle da sua temperatura interna? (1-sim; 0-ndo)

RO-78) Nos frascos de substancias, ha rétulos com nome do principio ativo, data de entrada/de saida, fornecedor?(1-sim; 0-n&o)

RO-79) Nos frascos de reagentes preparados, ha nome do reagente, data de preparo/de término, e quem preparou? (1-sim; 0-n3o)

R0O-80) Os técnicos usam 6culos para protegdo bioldgica? (1-sim; 0-ndo)

RO-81) Os técnicos usam jalecos com mangas compridas? (1-sim; 0-ndo)

RO-82) Os procedimentos que implicam no manuseio das amostras sdo feitos com luvas? (1-sim; 0-ndo)
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Setor

Indicador

Resposta

Observagdo

Laboratoério

RO-83) Existem ralos suficientes para escoamento e limpeza? (1-sim; 0-ndo)

RO-84) Existe proximidade do laboratdrio com areas contaminadas, como cozinha, lixo, esgoto? (1-sim; 0-ndo)

RO-85) Ha espaco para arquivamento de documentos gerados nas ativ. técnicas (Ex.: mapas de trabalho, curvas, etc.)? (1-sim; 0-ndo)

Impressdo de resultados

IR-1) Existe um setor especifico para impressdo e distribuicdo de resultados e relatdrios? (1- sim;0- ndo)

IR-2) O setor conta com funciondrios dedicados exclusivamente a esta fungdo? (1- sim;0- ndo)

IR-3) Ha n". de terminais de computador adequado ao no. de funcionarios? (1- sim;0- ndo)

IR-4) Quantas vezes por semana sdo impressos resultados? (1- 1 vez; 2 - 2 vezes; 3- 3 vezes; 4- 4 vezes;5- 5 vezes)

IR-6) Entre os resultados impressos, também sdo incluidos as amostras invalidas e os resultados das 2%. Coletas? (1- sim;0- ndo)

IR-7) Entre os resultados impressos, sdo incluidos os resultados alterados? (1- sim;0- ndo)

)
)
)
IR-5) Como sdo organizados os resultados impressos (1; Individualmente; 2- por Unidade de Coleta; 3- por SMS; 4- por dia? 4- outros? Quais?)
)
)
)

IR-8) E impressa alguma relagdo dos lotes de resultados impressos, com totais de amostras inadequadas/resultados alterados? (1- sim;0- ndo)

IR-9) Como é feita a entrega de resultados impressos? (3- pessoalmente a familia; 2- pelo correio a familia; 1- pelo correio a UC; 0- outros? Quais?)

IR-10) Existem armarios para armazenamento organizado de material a ser utilizado na impressdo? (1- sim;0- ndo)

IR-11) Os resultados impressos sdo guardados de forma ordenada até a sua entrega em lugar seco e seguro? (1- sim;0- ndo)

IR-13) Ha alguma forma de controle de entrega ou envio dos resultados impressos, de forma eletrénica ou manual? (1- sim;0- ndo)

)

IR-12) Existe algum mecanismo para restricdo de acesso a estes resultados apenas para o pessoal habilitado? (1- sim;0- ndo)
)
)

IR-14) E possivel a impressdo de 2a. via de resultados sem interrupgdo da rotina normal de impressdo? (1- sim;0- ndo)
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Componente

Pergunta

Resposta

Observagao

Comunicagdo de resultados entre Laboratério e Servigo Socid

CR-1) Ha uma rotina definindo os procedimentos para comunicagdo entre laboratério e o setor de busca ativa devido a
amostras invalidas, resultados alterados e normais? (1-sim; 0-ndo)

CR-2) Como a informagdo é transmitida pelo laboratério para o Servigo Social (SS)? (1- através do sistema; 2- pessoalmente protocolada;
3- pessoalmente sem protocolo; 4- por telefone; 0- outros? quais?)
CR-3) Ha meios para comunicagdo urgente de resultados fora do horario de expediente normal se necessario? (1-sim; 0-ndo)

CR-4) E feita documentagdo sobre data e quem, no laboratdrio, féz a comunicagdo dos resultados para o setor de busca ativa ? (1-sim; 0-ndo)

CR-5) Nos dados repassados pelo laboratério, ha informagdo suficiente para a identificagdo precisa do paciente? (1-sim; 0-ndo)

CR-6) O relatdrio final do laboratério, com todos os resultados, inclui a data de recepgdo da amostra e da liberagdo de cada resultado? (1-sim; 0-ndo)

CR-7) Nos laudos dos resultados:
a. Sdo incluidas unidades de medida (valores dos resultados) apropriadas? (1-sim; 0-n&o)

b. Os resultados obtidos sdo informados para cada analito ou procedimento realizado? (1-sim; 0-ndo)

¢. Sdo incluidos os valores de referéncia e metodologia utilizada para cada analito processado? (1-sim; 0-ndo)

CR-8) A equipe do laboratério checa regularmente se o Servigo Social:
a. Recebeu todos os comunicados de resultados alterados? (1-sim; 0-ndo)

b. Recebeu todos os comunicados de amostras invalidas? (1-sim; 0-n&o)

c. Informou aos pais/Unidade de Coleta sobre todos os resultados alterados? (1-sim; 0-n3o)

d. Informou aos pais/ Unidades de Coleta sobre todas as amostras invalidas? (1-sim; 0-n&o)

e. Se todas as criangas convocadas compareceram para confirmagdo dos resultados alterados? (1-sim; 0-ndo)

f. Se foi colhida 22 amostra para todos os casos de convocagdo por amostra invalida? (1-sim; 0-ndo)

CR-9) Existe rotina para corregdo de erros na liberagao de resultados? (1-sim; 0-ndo)

Procedimentos de busca ativa

BA-1) Ha manual com as rotinas de busca ativa para resultados "alterados" ou amostras "invélidas? (1-sim; 0-ndo)

BA-2) Com quem é feito o primeiro contato para reconvocagdo para:
a. Coleta de 22 amostra, quando a 12 for considerada "invalida"? (1- Unidade de Coleta; 2- Familia da crianga; 3- Pediatra; 4- outros? Quais?)

b. Quando o teste apresenta algum resultado alterado? (1- Unidade de Coleta; 2- Familia da crianga; 3- Pediatra; 4- Outros? Quais?)

BA-3) Nas rotinas impressas de busca ativa dos casos de resultados alterados/amostras invalidas os procedimentos configuram "algas fechadas" com:

a. Agdes iniciais (p.e.: telefonema/carta)? (1-sim; 0-ndo)

b. A¢bes de monitoramento (checagem se houve comparecimento/22 coleta; necessidade de novo contato, etc.)? (1-sim; 0-n&o)

c. Defini¢do de pontos finais (se houve comparecimento/foram exauridas todas as formas possiveis de contato)? (1-sim; 0-n&o)

BA-4) Entre as opgGes abaixo, quem recebe notificagdo imediata sobre resultados alterados:
a. Pais/responsaveis pela crianga? (1-sim; 0-n3o)
b. Unidade de coleta? (1-sim; 0-ndo)

c. Profissional de saude que da os primeiros cuidados a crianga? (1-sim; 0-ndo)

d. Outros (quais)? (1-sim; 0-ndo)

BA-5) A documentagdo necessdria no comparecimento das criangas reconvocadas é informada de forma clara quando é feito contato? (1-sim; 0-ndo)

BA-6) Para os resultados "alterados", é feito(a):
a. Um contato verbal solicitando comparecimento urgente para realizagdo de exames confirmatdérios? (1-sim; 0-ndo)

b. Uma notificagdo por escrito que inclua uma solicitagdo urgente de agGes como uma 22 coleta do teste de triagem, exames confirmatorios,
avaliagdo clinica, etc.? (1-sim; 0-ndo)

c. Checagem se todos os casos reconvocados compareceram para confirmagdo diagndstica? (1-sim; 0-ndo)

d. Com que freqliéncia é realizada esta checagem? (1- < 2 dias; 2- a cada 3 dias; 3- a cada 7 dias; 4- > 8 dias; 5 - outros? Quais?)

e. Apos a confirmagdo diagndstica, estes resultados sdo checados para garantir rapida resolugdo de todos os casos suspeitos? (1-sim; 0-ndo)
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Componente

Procedimentos de busca ativa

Pergunta
f. Quem faz esse controle? (1- Servigo Social; 2- Enfermagem; 3- Médico; 4- Outros? Quais?)

Resposta

Observagao

BA-7) Se ha recusa no comparecimento, que instancias o Servigco Social aciona para auxiliar no processo de busca ativa:
a. Secretaria Municipal de Saude? (1-sim; 0-ndo)

b. Conselho Tutelar? (1-sim; 0-ndo)

¢. Outros meios de comunicagdo (radio, televisdo, imprensa escrita)? (1-sim; 0-ndo)

d. Outros (quais)? (1-sim; 0-ndo)

BA-8) O Servigo Social monitora o comparecimento das familias apds acionamento de outras instancias? (1-sim; 0-ndo)

BA-9) Para amostras "invalidas", as notificagdes feitas pelo Servigo Social incluem o motivo e solicitagdo urgente para 22 coleta? (1-sim; 0-ndo)

BA-10) As 22 amostras solicitadas sdo monitoradas para que cheguem ainda em momento oportuno? (1-sim; 0-ndo)

BA-11) Os procedimentos das atividades de busca ativa existem na forma impressa (POP) ? (1-sim; 0-ndo)

BA-12) Se a resposta anterior for positiva, os POPs incluem: (as perguntas BA-12 e BA-13 sé devem ser respondidas se a resposta anterior for positiva)
a. Todas as etapas envolvidas na Busca Ativa? (1-sim; 0-ndo)

b. Qual(is) o(s) profissional(is) responsaveis por esta tarefa? (1-sim; 0-ndo)

c¢. Os documentos utilizados para notificagdo das instancias envolvidas?

d. Freqliéncia com que sdo checadas se foram feitas as 22 coletas ou se houve comparecimento para confirmagdo diagnédstica? (1-sim; 0-ndo)

e. Documentagdo exigida no ato de comparecimento para confirmac&o diagndstica/inicio do tratamento? (1-sim; 0-n&o)

f. InformagGes sobre as instancias acionadas em caso de ndo-comparecimento? (1-sim; 0-ndo)

g. Previsdo para retorno de informag&o sobre 22 coletas/diagndstico confirmado para as Unidades de Coleta de origem? (1-sim; 0-n3o)

h. Metodologia para coleta e analise dos dados estatisticos gerados pela busca ativa e a quem estes dados devem ser informados? (1-sim; 0-ndo)

i. Um registro histérico permanente de todas as mudangas de procedimento ao longo do tempo? (1-sim; 0-ndo)

j- Documentacdo (datada e assinada) de revisdo anual feita pelo supervisor de busca ativa? (1-sim; 0-n&o)

k. Protocolos detalhados de busca ativa para cada doenga triada (se for possivel, anexar fluxograma)? (1-sim; 0-ndo)

|. Ha copia dos procedimentos para uso da equipe, contendo a documentagdo sobre as revisdes? (1-sim; 0-ndo)

BA-13) Se existir, 0 manual de busca ativa é checado para garantir que as mudangas registradas tenham ocorrido de fato? (1-sim; 0-ndo; 0- ndo se aplica)

BA-14) Se os meios usuais de comunicagdo falharam, a busca ativa tem como fazer contato direto com os pais ? (1-sim; 0-ndo)

BA-15) Com relagdo a qualidade da informagdo repassada durante a busca ativa:
a. Ha roteiros escritos para orientagdo quando um contato telefonico é necessario? (1-sim; 0-ndo)

b. As comunicagdes por carta tém seu conteudo revisto quanto a sua facilidade de compreensdo? (1-sim; 0-ndo)

c. Ha diretrizes para orientar os profissionais de satide que fazem o atendimento aos casos? (1-sim; 0-ndo)

d. Ha material educativo adequado acompanhando as cartas enviadas aos pais sobre os resultados dos testes? (1-sim; 0-ndo)

e. Ha n2 suficiente de profissionais qualificados para realizar as tarefas de busca ativa? (1-sim; 0-ndo)

f. Esta prevista convocagdo de casos suspeitos fora do expediente normal (feriados e finais-de-semana)? (1-sim; 0-ndo)

Confirmagao diagnodstica

CD-1) A confirmagdo diagndstica para cada doenga triada segue diretrizes especificas? (1-sim; 0-ndo)

CD-2) Para quais doengas abaixo, o SRTN tem a estrutura e processos para confirmagdo diagndstica in loco?

a. Fenilcetondria? (1-sim; 0-ndo)

b. Hipotireoidismo congénito? (1-sim; 0-ndo)

c. Doenga Falciforme? (1-sim; 0-ndo)

CD-3) Caso algum dos itens anteriores tenha tido resposta negativa, indique o local onde a confirmagdo diagndstica é realizada.

CD-4) Caso ndo tenha, o acesso aos servigos diagndsticos é monitorado no acompanhamento dos casos? (1-sim; 0-n&o)

CD-5) Os critérios para que alguém seja considerado caso para cada doenca triada (incluindo indicadores clinicos e/ou
laboratoriais) existem de forma a evitar ambigilidades ou confusGes no diagnéstico? (1-sim; 0-ndo)
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Componente

Confirmagao
diagnéstica

Pergunta
CD-6) Os dados laboratoriais/clinicos sdo documentados no momento do diagndstico? (1-sim; 0-ndo)

Resposta

Observagao

CD-7) Os resultados da confirmagdo diagndstica sdo relatados ao Ministério da Saude oportunamente? (1-sim; 0-ndo)

Orientagdo aos pais dos casos afetados

OP-1) Ha material didatico sobre os resultados da TN de acordo com o planejamento educativo do PTN? (1-sim; 0-ndo)

OP-2) A equipe que atende a familia sabe como explicar o significado de resultados "invalidos"/"alterados"? (1-sim; 0-ndo)

OP-3) Que categoria profissional da as primeiras informagdes a familia dos casos confirmados:
a. Assistente Social? (1-sim; 0-ndo)

b. Enfermagem? (1-sim; 0-ndo)

c. Psicéloga? (1-sim; 0-ndo)

d. Médico(a)? (1-sim; 0-ndo)

e. Outro? Qual?

OP-4) Ha avaliagdo deste(s) profissional(is) sobre como aborda as informagGes relativas a doenga confirmada junto aos pais? (1-sim; 0-ndo)

OP-5) Caso o profissional em questdo ndo seja médico, ha material informativo sobre as providéncias a serem tomadas em cada tipo
de doenga e este é distribuido juntamente com os resultados "alterados"? (1-sim; 0-ndo)

OP-6) Existe informacgdo sobre grupos de apoio aos pais? (1-sim; 0-ndo)

OP-7) Ha um procedimento regular de revisao e atualizagdo do material didatico sobre diagndstico e tratamento? (1-sim; 0-n&o)
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Exemplos de problemas que afetam a rotina da triagem neonatal:

1) Acidentes naturais (p.ex.: enchentes, incéndios, terremotos, etc.)

2) SituagGes contextuais (p.ex.: tiroteios, conflitos sociais, outros)

3) Problemas administrativos (financeiros, fornecimento de material, manutengdo do equipamento, etc.)

4) Obras na unidade de saude - ha como transferir algumas atividades para outros setores para evitar interrupgdes na rotina?
5) Falta de pessoal (p.ex.: greve de funcionarios}

6) Problemas na infra-estrutura (vazamentos, falta de luz, etc.)

7) Falta de material (falta de papel-filtro, lancetas, etc.)

8) Problemas no transporte das amostras (acimulo nas UCs, faltam envelopes para postagem, greve dos correios, etc.)

9) Dificuldades na localizacdo de criangas para 22 coleta ou encaminhamento para confirmagdo diagndstica no SRTN

10) Recusa das familias em comparecer para 22 coleta ou confirmagao diagnodstica

11) Dificuldade em acionar outras instancias para auxilio na convocagao das familias (Secretaria Municipal de Saude, Conselho Tutelar, etc.)
12) Falta de meios de comunicacdo (telefone, fax, internet, etc.)

13) Outros problemas que, porventura, possam interferir nas rotina da triagem neonatal

14) Falta de profissionais para atendimento aos casos convocados

Data Prof. que registrou Ocorréncia Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada

215



Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Data

Prof. que registrou

Ocorréncia

Providéncia tomada
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Anexo || — Documentos de aprovacao para realizacao da pesquisa
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The University of Texas

Health Science Center at San Antonio
Mail Code 7802

7703 Floyd Curl Drive

San Antonio, Texas 78229-3900

Medical School
Department of Pediatrics

December 30, 2007

Judy Botler, M.D.

Av. N.S. Copacabana

1059 sl. 405 — Copacabana

CEP 22060-970 — Rio de Janeiro
BRASIL

Dear Judy:

I am pleased to hear that you are continuing your doctoral studies. | am equally pleased to hear that you are
considering working on a quality assurance project related to newborn screening that involves a Performance Evaluation
and Assurance Scheme (PEAS) much as we prepared for newborn screening here in the U.S. [ think that it is important
and critical that any ongoing newborn screening program be periodically evaluated and improved.

As you are aware, evaluation is one of the 6 components generally agreed to comprise the newborn screening
system. The Brazilian newborn screening system is relatively young and now that it has full government support, it seems
an opportune time to professionally evaluate various indicators that can be used to assess system quality. Following a
formal system assessment, it should be a relatively simple exercise to develop a timeline and work plan for
implementation of improvements. L

Through this letter I wish to extend permission to you to utilize the PEAS that were developed here and which are
currently being used for program improvement in many state newborn screening programs. Because the U.S. PEAS are
extremely comprehensive, it is likely that they will not readily avail themselves for exact use in other newborn screening
systems. Rather, they should be used as a template from which to draw indicators appropriate to the local circumstance.
Developing programs in the Philippines and Iran have already prepared modified versions of the U.S. PEAS for use in
their settings and are finding them useful.

I look forward to hearing about your experiences and progress. It will be most interesting to see how PEAS
translate into Portuguese and how they are applied to the screening program there. Validation of the translation and
usability should be a most interesting project. Please keep me informed of your progress.

If you need any assistance or explanations, please do not hesitate to contact me. Best wishes for a successful
project.

Sincerely,

fesy

Brad L. Therrell, Ph.D., Director
National Newborn Screening and Genetics Resource Center
Professor, Department of Pediatrics
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Ministério da Saude

FIOCRUZ

Fundagao Oswaldo Cruz
Escola Nacional de Saude Publica Sergio Arouca
Comité de Etica em Pesquisa

Rio de Janeiro, 23 de setembro de 2008.

O Comité de Etica em Pesquisa da Escola Nacional de Sa(de Puablica Sergio Arouca —
CEP/ENSP, constituido nos Termos da Resolugdo CNS n° 196/96 ¢, devidamente registrado
na Comissao Nacional de Etica em Pesquisa - CONEP, recebeu, analisou ¢ emitiu parecer
sobre a documentagao referente ao Protocolo de Pesquisa, conforme abaixo, discriminado:

PROTOCOLO DE PESQUISA CEP/ENSP -~ N° 113/08
CAAE: 0139.0.031.000-08

_Titulo do Projeto: “Avaliagio do desempenho do Programa de Triagem Neonatal no Estado

do Rio de Janeiro”
Classificacio no Fluxograma: Grupo {1
Pesquisadora Responsavel: Judy Botler
Orientadores: Luiz Antonio Bastos Camacho e Mariy Marques da Cruz

Instituicio onde se realizara: Escola Nacional de Saude Publica Sergio Arouca -
ENSP/FIOCRUZ

Data de recebimento no CEP-ENSP: 22 / 07/ 2008
Data de apreciagio: 06 / 08 / 2008
Parecer do CEP/ENSP: Aprovado

Ressaltamos que a pesquisadora responsavel por este Protocolo de Pesquisa devera
apresentar a este Comité de Etica um relatorio das atividades desenvolvidas no periodo de 12
meses a contar da data de sua aprovagédo (ifem VII.13.d., da resolugdo CNS/MS N° 196/96) de
acordo com o modelo disponivel na pagina do CEP/ENSP na internet.

Esclarecemos, que o CEP/ENSP devera ser informado de quaisquer fatos relevantes
(incluindo mudangas de metodo) que altgrem o curso gormal do estudo, devendo a
pesquisadora justificar caso 0 mesmo venha a ser intepompigdo.

. 3y i'il' 3

¥
I & 7

5
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A

INSTITUTO ESTADUAL DE DIABETES E ENDOCRINOLOGIA LUIZ CAPRIGLIONE
COMITE DE ETICA EM PESQUISA

PARECER CEP-IEDE n° 48/08

Protocolo: Avaliagdo do Desempenho do Programa de Triagem Neonatal no Estado do Rio de
Janeiro

Registro CEP-IEDE: CAAE 0036-08 (Este n° deve ser citado nas correspondéncias sobre este protocolo).
Pesquisadora principal: Judy Botler

Instituicdo: Instituto Estadual de Diabetes ¢ Endocrinologia — IEDE.

O protocolo visa a obtengdo do titulo de doutorado da autora principal e seré realizado
em conjunto a Escola Nacional de Saude Publica (FIOCRUZ) sob a orientag¢do dos professores
Luiz Antonio Bastos Camacho e Marly Marques da Cruz.

O protocolo encontra-se adequadamente estruturado, com referencial teorico,
justificativa e objetivos bem discriminados. Apresenta um numero adequado de referéncias
bibliograficas, compativeis com ¢ projeto de tese.

O objetivo do estudo € avaliar o desempenho do programa de triagem neonatal do Rio de
Janeiro. Para tal, o projeto serd dividido em diferentes fases. Os autores avaliardo o processo de
Triagem Neonatal desde a avaliagao das Unidades de Coleta (64 Unidades) até os Servigos de
Referéncia em Triagem Neonatal.

Para a avaliagfo, serdo utilizados questionarios padronizados que serdo aplicados a
pessoas especificas de cada servigo. As pessoas selecionadas para a aplicagdo dos questionarios
assinardo um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, que se encontra adequadas ao
trabalho. Além disso, havera também a visita por parte da equipe do estudo as Unidades de
Coleta e Servigos.

Os autores ndo terdo contato com os pacientes e nenhum procedimento experimental sera
realizado em nenhuma das criangas que participaram dos Programas de Triagem. Nao existe

nenhum risco para nenhum dos pacientes.

Cep. 20.211-340 — Tele/Fax: (21) 2224.3261
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INSTITUTO ESTADUAL DE DIABETESEE
COMITE DE ETICA EM PESQUISA

O projeto ¢ relevanie para a comunidade, ja que visa identificar fatores que possam
comprometer o funcionamento adequado do Prograina de Triagem Neonatal no Rio de Janeiro.
A elaborago de relatorios pelos autores podera permitir que os problemas identificados sejam
corrigidos e que haja uma melhora do processo de triagem neonatal.

O protocolo veio acompanhado de carta de encaminhamento adequadamente preenchida
e assinada, folha de rosto e orgamento detalhado (que define a utiliza¢8o de verba proveniente
de orgdos de fomento estaduais ou federais).

O protocolo foi considerado APROVADO coim recomendagao:

E de relevincia para o colegiado do CEP-IEDE que o autor principal do estudo ja tenha
atuado como Chefe de um dos servigos que serdo analisados. Desta forma, este colegiado
entende que nenhum tipo de comparagdo entre os diferentes servigos devera ser realizado,
principalmente pela relacdo do Investigador Principal com um destes servigos. A analise devera
ser feito estritamente como definida nos objetivos primarios e secundarios, sem que haja
qualquer tipo de comparacio ou opiniio do investigador sobre os diferentes programas de
triagem 1soladamente.

De acordo com o regulamento do CEP-IEDE, ¢ a Resolugdo 196, ficam estabelecidos a entrega

de relatorios semestrais sobre o andamento da pesquisa ao CEP/IEDE.

Rio de Janeiro, 14 de outubro de 2008.

Latira da Costa S.Soares
Coordenadora do CEP-IEDE

Rua Moncorvo Filho, 90 Centro — Rio de Janeiro — RJ.
Cep. 20.211-340 — Tele/Fax: (21) 2224.3261
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Rio de Janeiro, 6 ) 0}. og

Coordenacdo de Triagem Neonatal no APAE-RJ

Neste documento, é apresentado o projeto de pesquisa descrito abaixo e solicitada sua

anuéncia para a sua realizagdo dentro das condi¢des e etapas mencionadas.

Titulo do Projeto: Avaliacdo de desempenho do Programa de Triagem Neonatal no

Estado do Rio de Janeiro.

Pesquisador Principal: Dra. Judy Botler
Orientadores: Prof. Luiz Antdnio Bastos Camacho

Prof.2 Marly Marques da Cruz

Foram-me fornecidas as seguintes informacdes e esclarecidas todas as suas duvidas:

1.

2.

Motivo da investigagdo: As doencgas detectadas pelos programas de triagem neonatal
tém, como caracteristicas comuns, o fato de serem assintomdticas no periodo neonatal,
ndo acometerem um grupo considerado de alto risco, e o diagndstico e inicio do
tratamento precoces permitirem que as intervencdes adequadas evitem seqiielas graves
e irreversiveis ao desenvolvimento do recém-nato.

Para isso, é necessdrio que estes programas busquem a cobertura universal de recém-
natos em sua drea geografica de abrangéncia e que os procedimentos de triagem
neonatal, confirmacdo diagndstica e inicio do tratamento ocorram dentro de uma janela
de tempo que seja efetiva na prevencao das seqlielas ja referidas.

O Ministério da Satide criou o Programa Nacional de Triagem Neonatal e o Estado do Rio
de laneiro foi credenciado para a Fase Il daquele programa, assumindo a
responsabilidade de atender a todas as etapas que vdo do nascimento ao
acompanhamento de todos os casos detectados com as seguintes doencas:
Fenilcetonuria, Hipotireoidismo Congénito e Hemoglobinopatias.

Embora tenha sido credenciado com trés Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal
(SRTN), o programa de triagem neonatal do Estado do Rio de Janeiro conta atualmente
com dois SRTNs — Instituto Estadual de Diabetes e Endocrinologia {IEDE) e Associa¢do de
Pais e Amigos dos Excepcionais do Rio de Janeiro (APAE-Rio).

O programa realizado pelo IEDE conta com a participacdo do Instituto Estadual de
Hematologia Arthur Siqueira Cavalcanti para os procedimentos relativos a triagem
neonatal, confirmagdo diagndstica, tratamento e acompanhamento dos casos de
Hemoglobinopatias detectados pelo seu programa.

O programa realizado pela APAE realiza todos os procedimentos de triagem neonatal e
busca ativa para as trés doencas. A confirmacdo diagndstica e tratamento da
fenilcetondria e hipotireoidismo sdo realizados nas dependéncias da propria APAE, e o
mesmo se da em relagdo a doenga falciforme no HEMORIO.

A cobertura do programa no estado ainda nao é plena e o inicio do tratamento dos casos
afetados ainda se dd de forma tardia. O presente estudo pretende analisar possiveis
causas na estrutura e processo em ambos os SRTNs que possam estar comprometendo o
desempenho do programa de triagem neonatal no Estado do Rio de Janeiro como um
todo.

Procedimentos que serdo empregados: A avaliacdo sera feita em 4 etapas:
a. Levantamento retrospectivo do desempenho do PNTN no estado do Rio de
Janeiro. Serdo utilizados como fontes de informacdo os dados emitidos nos
Relatdrios Mensais de Acompanhamento regularmente enviados pelos trés SRTNs
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(IEDE, APAE-Rio e Hospital da Lagoa) ao Ministério da Saude, no periodo
compreendido entre 2002 e 2007; os dados do Sistema de Nascidos Vivos
(SINASC) do DATASUS referentes ao mesmo periodo; levantamento dos
formularios utilizados na busca ativa (que serdo identificados pela numeragdo da
amostra correspondente, data de nascimento e cddigo da respectiva unidade de
coleta, preservando-se o anonimato das criancas em questdo). Os dados
tabulados serdo analisados para determinagdo do desempenho do programa no
periodo estudado.

b. Aplicagdo de questionario especifico elaborado a partir de uma adaptac¢do do

“Performance Evaluation and Assessment Scheme”, desenvolvido pelo Health
Resources and Services Administration (EUA) e National Newborn Screening and
Genetics Resource Center (Department of Pediatrics — University of Texas at San
Antonio - EUA), acoplado a perguntas obtidas através do "“Roteiro de
Cadastramento de Servigos de Referéncia em Triagem Neonata! do Estados”,
elaborado pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal (Ministério da Saude —
Brasil) e sugeridas por especialistas.
O guestionario sera aplicado na forma modular a informantes-chaves em diversos
niveis de atuacdo do programa. Todos os informantes serdo comunicados sobre o
teor desta pesquisa e serdo convidados a assinar um Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido. Serd preservado o anonimato de todos os informantes
durante a pesquisa e por ocasido da publicagdo dos resultados obtidos. :

I. Médulo “Consideragoes Gerais” — aplicado aos Coordenadores dos
SRTNs e funciondrios atuantes em dreas relacionadas a cada grupo de
perguntas deste modulo.

Il. Mddulo “Unidade de Coleta” — serd selecionada uma amostra de
conveniéncia entre as Unidades de Coleta distribuidas pelo estado do Rio
de Janeiro. Os critérios de selegio da amostra serdo:
- Regides administrativas do estado (8);

- Areas de Planejamento de Satide no Municipio do Rio de Janeiro (5);

- Municipios em que ocorra superposicdo de atendimento por parte do
SRTNs {(aproximadamente 5)

- Tipos de unidades de coleta — maternidade, hospital geral, centro de
saude, Programa Salde da Familia (4);

- Unidades com maior nimero de coletas em 2007. No caso de alguma
desisténcia, serd selecionada a segunda unidade com maior nimero de
coletas no mesmo periodo, do mesmo tipo e na mesma regiao.

O n resultante sera de 72 unidades de coleta.

Em cada unidade sera aplicado o questionario ao gestor da unidade de
coleta e profissional responsavel pelos procedimentos de coleta e busca
ativa do programa de triagem neonatal separadamente, em entrevista
previamente agendada.

Ill. Mddulo “Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal” — sera aplicado
ao Coordenador do Servico de Referéncia em Triagem Neonatal e o
responsdvel pelo Laboratdrio de Triagem Neonatal separadamente.

V. Médulo “Busca Ativa” — sera aplicado, separadamente, ao Coordenador
do SRTN e ao responsavel pelo Servico Social do SRTN pelas convocagdes
de casos suspeitos ou que tenham tido “amostras invalidas”.

¢. Analise de fontes secundarias de informagdo — consulta as bases de dados, livros
de ocorréncias e outros meios utilizados para registro de informacdes,
ocorréncias, problemas e solugdes havidos na estrutura e processo das atividades
desempenhadas pelas Unidades de Coleta e SRTNs.

d. Observac¢do presencial da estrutura e processo das Unidades de Coleta e SRTNs
segundo roteiro previamente definido.

2
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3. Inconvenientes: Serd necesséria a dedica¢do de tempo para a resposta ao questiondrio
nas suas diversas etapas. Para evitar transtornos a rotina dos diversos setores, a
entrevista sera agendada em horario que seja mais conveniente para os informantes.

4. Riscos: Por se tratar de uma pesquisa avaliativa, ndo ha riscos de qualquer natureza
previstos para os informantes ou o programa como um todo.

Os investigadores se comprometem a nzo reveler as identidades dos entrevistados em
qualquer publicacdo resultante deste estudo. Todos os resultados serdao apresentados de
forma agregada resguardando o anonimato dos participantes e dos beneficidrios dos
programas avaliados.

Os investigadores se comprometem a divulgar relatérios ao final da investigagdo sobre os
resultados obtidos e eventuais recomendac¢Ges para os gestores do Programa Nacional de
Triagem Neonatal, dos Servigos de Referéncia em Triagem Neonatai e das Unidades de Coleta
participantes da avalia¢do.

Declaro que, apds esclarecimento de todas as dividas surgidas, através de perguntas feitas
aos investigadores, recebi as respostas adequadas. Foi-me facultado o direito de voltar a fazer
novas perguntas a qualquer momento que me parega necessario.

Declaro estar ciente do teor deste documento e concordo com a realizagdo desta pesquisa
em todas as suas etapas.

Ao assinar este termo, declaro ter recebido cdpia idéntica para arquivo e estar ciente de que
outras copias permanecerao registradas nos arquivos da Escola Nacional de Satde Publica —
FIOCRUZ. -

Rio de Janeiro, _< 7 _de gecledz. gopicd

Nome do Coordenador do Programa de Triagem Neonatal no APAE-R}:
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Assinatura do;Coordenador do Programa de Triagem Neonatal no APAE-RJ:
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Assinatura do Pesquisador: T A
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Nome da Testemunha: Aury  Awrewie Biries Chrncwo

Assinatura da Testemunha:
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Hio de Janeiro, 15 de dezembiro de 2008.
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Parecer Consubstanciado de Projeto de Pesquisa

Rio de Janeiro

Titulo do Projeto: Avaliagcao de desempenho do programa de triagem neonatal do estado do

Pesquisador Responsavel Judy Botler

|

[ Data da Versio 18/06/2009 \

’Edastro FR268284 \ \Eta do Parecer 02/07/2009 J

| Grupo e Area Tematica

lll - Projeto fora das areas tematicas especiais

|

Objetivos do Projeto

avaliacao do desempenho do programa de triagem neonatal do estado do RJ

Sumario do Projeto

a avaliacao do programa de triagem se dara pela visita a unidades de coleta e centros de
triagem vinculados ao programa nacional de triagem neonatal. Serao preenchidos
questionarios especificos buscando a identificacao de problemas que possam contribuir para
a melhora do desempenho de tal programa.

Ttens Metodoldgicos e Eticos Situacio
Titulo ' 7 Adequado
Autores:. Adequados
Local de Origem na Instituicdo e g Adequado
~__Projeto elaborado por patrocinador’ Nao
Aprovagio no pais de origem Nido necessita
Local de Realizagao Propria instituicao
~Qutras instituigées envolvidas Sim :
Condig6es para realizagdo” - Adequadas
Comentarios sobre os itens de Identificagao
[ Introdugdo | Adequada |
Comentarios sobre a Introdugéo
[ Objetivos | Adequados |

Comentarios sobre os Objetivos

Pacien;e,s e Métodos

Delineamento ] Adequado
Tamanho de amostra : ; Total NAO Local
Calculo do tamanho da amostra Ndo necessario (pesquisa quali
Participantes pertencentes a grupos especiais _| Nao
"~ Selegdo eqiiitativa dos individuos participantes Adequada
Critérios de inclusdo e exclusio Adequados
Relagido risco- beneficio ; Nao se aplica

Uso de placebo

- Néo utiliza

Periodo de suspensdo de uso de drogas (wash out) | Nao utiliza

Monitoramento da seguranga e dados Adequado
Avaliagdo dos dados Adequada - qualitativa
Privacidade e confidencialidade ‘Adequada
Termo de Consentimento Adequado
Adequagéo as Normas e Diretrizes Sim
Ll ,f") é'? im} “‘\f A = L

8502 ol on
valhao

Comwté de Ftica em Pesquisa

INSTITUTO FERNANDES FIGUEIRA - IFFFIOCRUL

Telefone: 2552-8401 /-2554-1700 1. 1730

Pagina 1-2
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Comentarios sobre os itens de Pacientes e Métodos

Cronograma Adequado
Data de inicio prevista 2006
Data de término prevista 2010

Orgamento Adequado

Fonte de financiamento externa

Agéncia de fomento

Comentarios sobre o Cronograma e o Orgamento

| Referéncias Bibliograficas

| Adequadas

Comentarios sobre as Referéncias Bibliograficas

Recomendacdo

comunidade e na saude publica.

Comentarios Gerais sobre o Projeto
A estrutura do projeto esta adequada para o objetivo proposto, que é a avaliacao do
desempenho dos programas de triagem neonatal no estado do Rio de Janeiro. Nao
contato com pacientes ou risco para os participantes. O principal foco do trabalho é
a identificacao de fatores que comprometem o fluxo adequado da triagem neonatal
e, consequentemente, seus resultados. Trata-se de projeto importante para a

APROVADO

s aak 0} g
Valido Até }(/ 1 ]

il

Comité.de Etica em Pesquisa com Seres Humanos.
INSTITUTO FERNANDES FIGUEIRA - IFFFIOCRUZ
Telsfone: 2552-8401 /- 2664-1700 1. 1730
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SISTEMA UNICO DE SAUDE

‘-‘ SUS PREFEITURA DA CIDADE DE NOVA 1GUACU
T

HOSPITAL GERAL DE NOVA IGUACU ©

Nova Iguacgu, 16 de abril de 2009

De: Comité de Etica em Pesquisa do HGNI
Para: Dra. Judy Botler

1. Indentificagiio: “Avaliacdo de desempenho do programa de triagem neonatal do estado
do Rio de Janeiro”

CAAE: 0007.0.316.031-09

Protocolo no CEP-HGNI: 005/2009

Data de Apresentacio no CEP: 17/03/2009

Pesquisador Responsavel: Dra. Judy Botler

2. Observacdes Gerais: ( Atendendo a Resolucio CNS 196/96).
Projeto com delineamento adequado. Termo de Consentimento Livre e Esclarecido em
linguagem acessivel ao sujeito da pesquisa.

3. Parecer: APROVADO

Data da Reunifo: 16 de abril de 2009.

/Kfc’f,é{“ o1 OF /0,5/0‘7

bttt

Lufs Henr Lie ro
Vice Coordenadgf ité de
Etica em Pesjjufsa d6 HGNI

Luis Henri ,_ef‘d‘eﬁ Oliveira Claro
Hospital Gerdl de Nova Iguagu
Vice-PresidentcE do CEP do HGNI
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Anexo Il —Modelo de Termo de Anuéncia assinados pelos gestor es
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A Unidade de Coleta do Programa de Triagem Neonatal do Estado do Rio de Janeiro

Neste documento, é apresentado o projeto de pesquisa descrito abaixo e solicitada

sua anuéncia para a sua realizacéo dentro das condicfes e etapas mencionadas.

Titulo do Projeto: Avaliacdo de desempenho do Programa de Triagem

Neonatal do Estado do Rio de Janeiro.
Pesquisador Principal: Dra. Judy Botler
Orientadores: Prof. Luiz Antbnio Bastos Camacho
Prof.2 Marly Marques da Cruz

Registro na ENSP-FIOCRUZ: N° 113/08 — CAAE: 0139.0.031.000-8

Foram-me fornecidas as seguintes informacdes e esclarecidas todas as suas davidas:
1. Motivo da investigacdo: As doencas detectadas pelos programas de triagem

neonatal tém, como caracteristicas comuns, o fato de serem assintomaticas no
periodo neonatal, ndo acometerem um grupo considerado de alto risco, e o
diagnostico e inicio do tratamento precoces permitirem que as intervencdes
adequadas evitem sequelas graves e irreversiveis ao desenvolvimento do recém-
nato.

Para isso, € necessario que estes programas busquem a cobertura universal de
recém-natos em sua area geografica de abrangéncia e que os procedimentos de
triagem neonatal, confirmacéo diagnostica e inicio do tratamento ocorram dentro
de uma janela de tempo que seja efetiva na prevencao das sequielas ja referidas.
O Ministério da Saude criou o Programa Nacional de Triagem Neonatal e o
Estado do Rio de Janeiro foi credenciado para a Fase Il daquele programa,
assumindo a responsabilidade de atender a todas as etapas que vao do
nascimento ao acompanhamento de todos os casos detectados com as seguintes
doencas: Fenilcetondria, Hipotireoidismo Congénito e Hemoglobinopatias.
Embora tenha sido credenciado com trés Servigcos de Referéncia em Triagem
Neonatal (SRTN), o programa de triagem neonatal do Estado do Rio de Janeiro
conta atualmente com dois SRTNs - Instituto Estadual de Diabetes e
Endocrinologia (IEDE) e Associacao de Pais e Amigos dos Excepcionais do Rio
de Janeiro (APAE-RI0).

O programa realizado pelo IEDE conta com a patrticipacao do Instituto Estadual de
Hematologia Arthur Siqueira Cavalcanti para os procedimentos relativos a triagem
neonatal, confirmacgdo diagnostica, tratamento e acompanhamento dos casos de
Hemoglobinopatias detectados pelo seu programa.

O programa realizado pela APAE realiza todos os procedimentos de triagem
neonatal e busca ativa para as trés doencas. A confirmacdo diagndstica e
tratamento da fenilcetonuria e hipotireoidismo séo realizados nas dependéncias
da propria APAE, e 0 mesmo se da em relacdo a doenca falciforme no
HEMORIO.

A cobertura do programa no estado ainda néo é plena e o inicio do tratamento
dos casos afetados ainda se da de forma tardia. O presente estudo pretende
analisar possiveis causas na estrutura e processo em ambos 0os SRTNs que
possam estar comprometendo o desempenho do programa de triagem neonatal
no Estado do Rio de Janeiro como um todo.
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2. Procedimentos que serdo empregados: A avaliacdo sera feita em 4 etapas:

a. Levantamento retrospectivo do desempenho do PNTN no estado do Rio
de Janeiro. Seréo utilizados como fontes de informag&o os dados emitidos
nos Relatérios Mensais de Acompanhamento regularmente enviados pelos
trés SRTNs (IEDE, APAE-Rio e Hospital da Lagoa) ao Ministério da
Saude, no periodo compreendido entre 2005 e 2007; os dados do Sistema
de Nascidos Vivos (SINASC) do DATASUS referentes ao mesmo periodo;
levantamento dos formularios utilizados na busca ativa (que seréo
identificados pela numeragdo da amostra correspondente, data de
nascimento e codigo da respectiva unidade de coleta, preservando-se o
anonimato das criangcas em questdo). Os dados tabulados serdo
analisados para determinacdo do desempenho do programa no periodo
estudado.

b. Aplicacdo de questionério especifico elaborado a partir de uma adaptacéo

do “Performance Evaluation and Assessment Scheme”, desenvolvido pelo
Health Resources and Services Administration (EUA) e National Newborn
Screening and Genetics Resource Center (Department of Pediatrics —
University of Texas at San Antonio - EUA), acoplado a perguntas obtidas
através do “Roteiro de Cadastramento de Servicos de Referéncia em
Triagem Neonatal do Estados”, elaborado pelo Programa Nacional de
Triagem Neonatal (Ministério da Saude - Brasil) e sugeridas por
especialistas.
O questionario sera aplicado na forma modular a informantes-chaves em
diversos niveis de atuagdo do programa. Todos os informantes seréo
comunicados sobre o teor desta pesquisa e serdo convidados a assinar
um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. Serd preservado o
anonimato de todos os informantes durante a pesquisa e por ocasiao da
publicac&o dos resultados obtidos. :

I. Médulo “Administracdo” - aplicado aos Coordenadores dos
SRTNs e funcionarios atuantes em areas relacionadas a cada
grupo de perguntas deste médulo.

[I. Modulo “Unidade de Coleta” — sera selecionada uma amostra de
conveniéncia entre as Unidades de Coleta distribuidas pelo estado
do Rio de Janeiro. Os critérios de selecdo da amostra serado:
- Regides administrativas do estado (8);

- Areas de Planejamento de Saide no Municipio do Rio de Janeiro
(5);

- Tipos de unidades de coleta — maternidade, hospital geral, centro
de saude, Programa Saude da Familia (4);

- Unidades de Coleta que tenham vinculo com a APAE-RJ;

- Unidades com maior niumero de coletas em 2007. No caso de
alguma desisténcia, sera selecionada a segunda unidade com
maior nimero de coletas no mesmo periodo, do mesmo tipo e na
mesma regiao.

O n resultante sera de 64 unidades de coleta.

Em cada unidade sera aplicado o questionario ao gestor da
unidade de coleta elou profissional responsavel pelos
procedimentos de coleta e busca ativa do programa de triagem
neonatal separadamente, em entrevista previamente agendada.

[ll. Mddulo “Servico de Referéncia em Triagem Neonatal” — sera
aplicado ao Coordenador do Servico de Referéncia em Triagem
Neonatal e o responsavel pelo Laboratério de Triagem Neonatal
separadamente.

IV. Médulo “Busca Ativa” — serd aplicado, separadamente, ao
Coordenador do SRTN e ao responsavel pelo Servico Social do
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SRTN pelas convocacdes de casos suspeitos ou que tenham tido
“amostras invalidas”.

c. Andlise de fontes secundéarias de informacdo — consulta as bases de
dados, livros de ocorréncias e outros meios utilizados para registro de
informac8es, ocorréncias, problemas e solu¢cdes havidos na estrutura e
processo das atividades desempenhadas pelas Unidades de Coleta e
SRTNSs.

d. Observacado presencial da estrutura e processo das Unidades de Coleta e
SRTNs segundo roteiro previamente definido.

3. Inconvenientes: Ser4 necessaria a dedicacdo de tempo para a resposta ao
guestionario nas suas diversas etapas. Para evitar transtornos a rotina dos
diversos setores, a entrevista serd agendada em horario que seja mais
conveniente para os informantes.

4. Riscos: Por se tratar de uma pesquisa avaliativa, ndo ha riscos de qualquer
natureza previstos para os informantes ou o programa como um todo.

5. Confidencialidade: Todos os documentos gerados durante a pesquisa serao
arquivados em lugar seguro, por um periodo de 5 (cinco) anos, durante os quais
sera preservada a confidencialidade dos mesmos, assim como o anonimato dos
informantes. As informacgdes resultantes da pesquisa serdo divulgadas na forma
agregada em publicag8es cientificas.

Enderecos e telefones para contato:

CEP/ENSP - Rua Leopoldo Bulhges, 1480 — Manguinhos - Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2598-2525

Pesquisadora principal:
Dra. Judy Botler - Rua Leopoldo Bulhdes, 1480/820 — Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2267-2701

Orientadores:
Prof. Luiz Anténio B. Camacho - Rua Leopoldo Bulhdes, 1480/820 — Rio de Janeiro -RJ
Tel.: (21) 2598-2630

Prof.2 Marly Marques da Cruz - Rua Leopoldo Bulhdes, 1480 — Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2598-2861 / 2598-2444

Os investigadores se comprometem a divulgar relatérios ao final da investigagédo sobre
os resultados obtidos e eventuais recomendacfes para os gestores do Programa
Nacional de Triagem Neonatal, dos Servigcos de Referéncia em Triagem Neonatal e
das Unidades de Coleta participantes da avaliacao.

Declaro que, apls esclarecimento de todas as dulvidas surgidas, através de
perguntas feitas aos investigadores, recebi as respostas adequadas. Foi-me facultado
o direito de voltar a fazer novas perguntas a qualquer momento que me pareca
necessario.

Declaro estar ciente do teor deste documento e concordo com a realizagdo desta
pesquisa em todas as suas etapas.
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Ao assinar este termo, declaro ter recebido cépia idéntica para arquivo e estar ciente
de que outras copias permanecerdo registradas nos arquivos da Escola Nacional de
Saude Publica — FIOCRUZ.

Rio de Janeiro, de de

Nome da Unidade de Coleta:

Nome do Responsavel pela Unidade de Coleta:

Assinatura do Responséavel pela Unidade de Coleta:

Assinatura do Pesquisador:

i 8

- L)

Nome da Testemunha:

Assinatura da Testemunha:
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Anexo |V - Modelo de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
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De acordo com as normas estabelecidas pela Resolugdo n° 196, do Conselho
Nacional de Saude, de 10/10/1996.

Titulo do Projeto: Avaliacdo de desempenho do Programa de Triagem
Neonatal no Estado do Rio de Janeiro.

Pesquisador Principal: Dra. Judy Botler
Orientadores: Prof. Luiz Antdnio Bastos Camacho
Prof. Marly Marques da Cruz

Registro na ENSP-FIOCRUZ: N° 113/08 — CAAE: 0139.0.031.000-8

Pelo presente documento,
€ convidado a participar da investigagao cientifica supra citada, com o objetivo de
analisar os fatores que possam interferir no diagndstico e inicio precoce do
tratamento de recém-natos portadores de doencgas detectadas no referido programa.
Este documento pretende esclarecé-lo sobre o problema de saude em estudo e o
trabalho de pesquisa que sera realizado, prestando informagdes, detalhando
beneficios, inconvenientes e riscos potenciais. O participante podera recusar-se a
participar da pesquisa, ou mesmo desistir dela, a qualquer momento em que achar
conveniente. Os investigadores se comprometem a nao revelar a identidade dos
participantes em qualquer publicacao resultante deste estudo. Os pesquisadores
também poderdo interromper a pesquisa, a qualquer momento, por motivos de
natureza técnica, fornecendo aos participantes o aconselhamento e orientacdo
necessarios. Todos os procedimentos relacionados a pesquisa nao acarretardo em
6nus de qualquer natureza para o participante.

Antes de assinar este termo, o participante devera fazer todas as perguntas que

achar pertinentes e tirar todas as suas davidas. E importante, que tenha

conhecimento das seguintes informacdes:

1. Motivo dainvestigacao: As doencas detectadas pelos programas de
triagem neonatal tém, como caracteristicas comuns, o fato de serem
assintoméaticas no periodo neonatal, ndo acometerem um grupo considerado de
alto risco, e o diagndstico e inicio do tratamento precoces permitirem que as
intervencbes adequadas evitem sequelas graves e irreversiveis ao
desenvolvimento do recém-nato.

Para isso, € necessario que estes programas busquem a cobertura universal de
recém-natos em sua area geografica de abrangéncia e que os procedimentos de
triagem neonatal, confirmacgao diagndstica e inicio do tratamento ocorram dentro
de uma janela de tempo que seja efetiva na prevencao das sequelas ja referidas.
O Ministério da Saude criou o Programa Nacional de Triagem Neonatal e o
Estado do Rio de Janeiro foi credenciado para a Fase Il daquele programa,
assumindo a responsabilidade de atender a todas as etapas que vao do
nascimento ao acompanhamento de todos os casos detectados com as seguintes
doencas: Fenilcetonuria, Hipotireoidismo Congénito e Hemoglobinopatias.
Embora tenha sido credenciado com trés Servigos de Referéncia em Triagem
Neonatal (SRTN), o programa de triagem neonatal do Estado do Rio de Janeiro
conta atualmente com dois SRTNs - Instituto Estadual de Diabetes e
Endocrinologia (IEDE) e Associacao de Pais e Amigos dos Excepcionais do Rio
de Janeiro (APAE-Ri0).

A cobertura do programa ainda n&o é plena e o inicio do tratamento dos casos
afetados no estado ainda se da de forma tardia. O presente estudo pretende
analisar possiveis causas na estrutura e processo em ambos os SRTNs que
possam estar comprometendo o desempenho do programa de triagem neonatal
no Estado do Rio de Janeiro como um todo.
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2. Procedimentos que serdo empregados: A avaliagéo sera feita em 4 etapas:
a. Levantamento retrospectivo do desempenho do PNTN no estado do Rio
de Janeiro. Serao utilizados como fontes de informagao os dados emitidos
nos Relatérios Mensais de Acompanhamento regularmente enviados pelos
trés SRTNs (IEDE, APAE-Rio e Hospital da Lagoa) ao Ministério da
Saude, no periodo compreendido entre 2005 e 2007; os dados do Sistema
de Nascidos Vivos (SINASC) do DATASUS referentes ao mesmo periodo;
levantamento dos formularios utilizados na busca ativa (que serao
identificados pela numeracdo da amostra correspondente, data de
nascimento e codigo da respectiva unidade de coleta, preservando-se o
anonimato das criangas em questdo). Os dados tabulados serao
analisados para determinagdo do desempenho do programa no periodo
estudado.

b. Aplicacdo de questionario especifico elaborado a partir de uma adaptacao
do “Performance Evaluation and Assessment Scheme”, desenvolvido pelo
Health Resources and Services Administration (EUA) e National Newborn
Screening and Genetics Resource Center (Department of Pediatrics —
University of Texas at San Antonio - EUA), acoplado a perguntas obtidas
através do “Roteiro de Cadastramento de Servicos de Referéncia em
Triagem Neonatal do Estados”, elaborado pelo Programa Nacional de
Triagem Neonatal (Ministério da Saude - Brasil) e sugeridas por
especialistas.

O questionario sera aplicado na forma modular a informantes-chaves em
diversos niveis de atuacao do programa. Todos os informantes serao
comunicados sobre o teor desta pesquisa e serdo convidados a assinar
um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. Sera preservado o
anonimato de todos os informantes durante a pesquisa e por ocasiao da
publicacao dos resultados obtidos.

A participacdo do informante em questao esta explicitada abaixo conforme
o modulo em que sua atividade se relacione ao programa de triagem
neonatal:

i. Mdédulo “Administrativo” — aplicado aos Coordenadores dos
SRTNs e funcionarios atuantes em &reas relacionadas a cada
grupo de perguntas deste moédulo.

ii. Modulo “Unidade de Coleta” — sera selecionada uma amostra de
conveniéncia entre as Unidades de Coleta distribuidas pelo estado
do Rio de Janeiro. Os critérios de selecdo da amostra serao:
- Regides administrativas do estado (8);

- Areas de Planejamento de Satde no Municipio do Rio de Janeiro
(),

- Municipios em que ocorra superposi¢cao de atendimento por parte
do SRTNs (aproximadamente 5)

- Tipos de unidades de coleta — maternidade, hospital geral, centro
de saude, Programa Saude da Familia (4);

- Unidades com maior numero de coletas em 2007. No caso de
alguma desisténcia, sera selecionada a segunda unidade com
maior niumero de coletas no mesmo periodo, do mesmo tipo e na
mesma regiao.

Em cada unidade sera aplicado o questionario ao gestor da
unidade de coleta e profissional responsavel pelos procedimentos
de coleta e busca ativa do programa de triagem neonatal
separadamente, em entrevista previamente agendada.

ii. Modulo “Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal” — sera
aplicado ao Coordenador do Servico de Referéncia em Triagem
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Neonatal e o responsavel pelo Laboratério de Triagem Neonatal
separadamente.

iv. Mdédulo “Busca Ativa” — sera aplicado, separadamente, ao
Coordenador do SRTN e ao responsavel pelo Servigco Social do
SRTN pelas convocagdes de casos suspeitos ou que tenham tido
“amostras invalidas”.

c. Analise de fontes secundarias de informagcdo — consulta as bases de
dados, livros de ocorréncias e outros meios utilizados para registro de
informacdes, ocorréncias, problemas e solugdes havidos na estrutura e
processo das atividades desempenhadas pelas Unidades de Coleta e
SRTNSs.

d. Observacao presencial da estrutura e processo das Unidades de Coleta e
SRTNSs segundo roteiro previamente definido.

A entrevista sera agendada previamente conforme a conveniéncia do servico e a
disponibilidade do informante. O tempo previsto para cada entrevista devera ser
de aproximadamente 1 (uma) hora, podendo haver necessidade de agendamento
de outras visitas para complementacdo de dados que tenham apresentado
necessidade de esclarecimentos.

Critérios de incluséo para cada informante:
a. Ter ligacdao com a rotina do programa dentro do modulo em que sua
atividade se insere.
b. Ser indicado por sua Chefia imediata.
c. Aceitacao voluntaria do informante em participar da pesquisa.

Inconvenientes: Sera necessaria a dedicacdo de tempo para a resposta ao
questionario nas suas diversas etapas. Para evitar transtornos a rotina dos
diversos setores, a entrevista serd agendada em horario que seja mais
conveniente para os informantes.

Riscos: Por se tratar de uma pesquisa avaliativa, ndo ha previsao de riscos para
os informantes ou o programa como um todo.

Confidencialidade: Todos os documentos gerados durante a pesquisa
serao arquivados em lugar seguro, por um periodo de 5 (cinco) anos, durante os
quais sera preservada a confidencialidade dos mesmos, assim como o anonimato
dos informantes. As informacdes resultantes da pesquisa serdo divulgadas na
forma agregada em publicacées cientificas.
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Enderecos e telefones para contato:

CEP/ENSP - Rua Leopoldo Bulhées, 1480 — Manguinhos - Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2598-2525

Pesquisadora principal:
Dra. Judy Botler - Rua Leopoldo Bulhdes, 1480/820 — Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2267-2701

Orientadores:
Prof. Luiz Antoénio B. Camacho - Rua Leopoldo Bulhdes, 1480/820 — Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2598-2630

Prof.2 Marly Marques da Cruz - Rua Leopoldo Bulhées, 1480 — Rio de Janeiro — RJ
Tel.: (21) 2598-2861 / 2598-2444

Declaro que, apos ter esclarecido todas as duvidas surgidas, através de perguntas
feitas aos investigadores, recebi as respostas adequadas. Foi-me facultado o direito
de voltar a fazer novas perguntas a qualquer momento que me parega necessario.
Declaro estar ciente do teor deste termo de consentimento e concordo em participar
desta pesquisa.

Ao assinar este termo, declaro ter recebido copia idéntica para meu arquivo e estar
ciente de que outras copias permanecerado registradas nos arquivos da Escola
Nacional de Saude Publica — FIOCRUZ.

Rio de Janeiro, de de

Nome do Participante:

Endereco:

Assinatura do Participante:

Assinatura do Pesquisador: (a.k ?

Nome da Testemunha:

Assinatura da Testemunha:
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