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teste do pezinho,

como € popularmente conhecido, é
realizado a parfir do sangue coletado do
calcanhardo bebé e deve ser feito em
neonatos entre as primeiras 48 horas ao
quinto/dia de vida, de forma gratuita na
maternidade ou na UBS mais proxima de
voce.

O teste € uma das principais formas de
diagnosticar até 50 doengas, como erros
inatos do metabolismo, doencas genéticas,
deficiéncias hormonais e
hemoglobinopatias. Por isso, realizar o teste
€ extremamente necessdrio, mesmo que
ndo haja historico familiar dessas doengas e
a crian¢a seja saudavel. O teste do pezinho
€ um ato de amor!
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FENILCETONURIA
E FENILALINEMIAS

A fenilcetonuria € uma doencga‘genética que
ocorre devido a uma mutagdo que causa
defeito em uma’'enzima do metabolismo
proteico responsavel pela conversdo do
aminodcido fenilalanina. Esse erro
metabdlico faz com que a fenilalanina se
acumule no sangue, o que é téxico para o
organismo. Quando ndo diagnosticada
precocemente, a fenilcetonuria causa na
crianga sinfomas como atraso global no
desenvolvimento do sistema
neuropsicomotor, deficiéncia mental,
convulsdes e comportamento agitado ou
padrd&o autista. A fenilcetonuria € um tipo de
hiperfenilalaninemia, a qual simboliza
diversos tipos de doengas causadas por
elevados niveis de fenilalanina no sangue.
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HIPOTIREOIDISMO

CONGENITO

O hipotireoidismo congénito € uma doenca
caracterizada pela baixa secrecdo dos
hormonios tireoidianos, relacionados com o
funcionamento de varios 6rgdos no NOsso
corpo, e também muito importante na
maturacdo do Sistema Nervoso Central
desde a barriga da mde. A diminui¢do
desses hormobnios causa retardo mental
grave, disturbios neurologicos e do
crescimento, estrabismo, movimentos
involuntdrios e descoordenados e perda
auditiva neurossensorial. A maioria das
criangcas com essa doenga, diagnosticadas
e tratadas em tempo habil, atingem o
desenvolvimento fisico e mental dentro da
normalidade!
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@ DOENCA FALCIFORME
@ ¢

Hemoglobinopatias sGo doencas
hereditdrias nas quais ha alteracdona
producdo da hemoglobina (Hb), proteina
presente nos gldbulos vermelhos cuja
principal funcdo € o fransporte de oxigénio.
Na doenca falciforme, os globulos
vermelhos assumem a forma de foice
devido a predomindncia de uma
hemoglobina alterada (HbS) ao invés da
hemoglobina normal (HbA). As talassemias
sd@o outras hemoglobinopatias comuns e se
caracterizam pela diminuigcdo ou auséncia
da produgdo de hemoglobina.
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(@ FIBROSE CISTICA

A Fibrose Cistica € uma desordem genética
caracterizada pelo mau funcionamento das
gladndulas exocrinas, responsaveis pela
producdo de secreg¢des. Alguns dos
sinfomas que podem ocorrer sdo:
dificuldade ou atraso no crescimento e no
ganho de peso, tosse crénica, chieira
toracicq, infeccdes pulmonares
(pneumonias) de repeticdo, sinusites
freqUentes, suor muito salgado (que pode
ser sentido ao beijar a pele do bebé ou da
crianga), diarréia crénica e infertilidade.
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HIPERPLASIA ADRENAL
CONGENITA

E uma doenca-genética caracterizada por
deficiéncias'enzimaticas que afetam a
producdo de hormdnios pelas glandulas
suprarrenais, principalmente de
aldosterona, cortisol e dos hormoénios
andrégenos.

Se a doenca ndo for tfratada adequada e
precocemente, essas altera¢gdes podem
influenciar na fertilidade e na altura final da
crianca, além da evolugcdo para quadros
clinicos graves, como a crise de
insuficiéncia adrenocortical. A doenca é
expressa em trés formas, sendo duas delas
identificadas pelo teste do pezinho (forma
perdedora de sal e forma virilizante simples).
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DEFICIENCIA
DA BIOTINIDASE

A deficiéncia de Biotinidase € uma doenca
hereditaria, na qual ha o defeito no
metabolismo da biotina, também conhecida
como vitamina B7. Seu acumulo na crianga
pode causar problemas de origem
neurologica, como microcefalia, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor e crises
epiléticas, e de origem cutdneq, como
dermatite e alopecia. Além disso, esse
quadro pode evoluir para disturbios visuais e
auditivos, assim como para problemas
motores e da fala.
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TOXOPLASMOSE
CONGENITA

A toxoplasmose congénita € uma doenca
parasitaria causada pelo protozodrio
Toxoplasma Gondii, que resulta na
contaminac¢do do feto, podendo causar
hidrocefalia, calcificagdes intracranianas,
prematuridade, microcefalia, convulsdes,
retardo de crescimento intrauterino,
miocardite, pneumonia, exantema,
coriorretinite, ictericia e
hepatoesplenomegalia.
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GALACTOSEMIAS

A galactosemia classica € uma doenga
hereditdaria caracterizada pela deficiéncia
de uma enzima envolvida na quebra de
galactose, um tipo de acgucar, resultando
no acumulo de agucares no sangue € Nos
tecidos do nosso corpo. Se a galactose
ndo for retirada da dieta, os sinftomas de
infoxicacdo podem evoluir e dar origem a
complicagdes que colocam a vida do
recem-nascido em risco, como cirrose,
insuficiéncia hepdatica ou infeccdo
generalizada.
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AMINOACIDOPATIAS

As aminoacidopatias s@o erros no
metabolismo ou no transporte dos
aminodcidos, causando o acumulo deles
em diferentes tecidos e podendo
provocar encefalopatia progressiva,
retardo mental, convulsdes, disturbios do
comportamento e outros sinfomas.
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DISTURBIOS DO
CICLO DA UREIA

As Doencas do Ciclo da Ureia (DCU)s@o
um conjunto de doenc¢as hereditdrias
(tfransmitidas dos pais para os filhos) que
inferferem no processo de degradagdo
das proteinas e dos aminodcidos.
Resultam no acumulo excessivo de
ama®dnia No sangue e originam
problemas ao nivel do desenvolvimento,
atraso mental, alteragdes neuroldgicas,
coma ou mesmo a morte.
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DISTURBIOS DA BETA
OXIDAGAO DOS
ACIDOS GRAXOS

Os Disturbios.da Beta Oxidagdo dos
Acidos Graxos (DOAG) sdo um conjunto
de doencas hereditdrias que interferem
no processo de decomposi¢cdo de
gorduras, que sdo fontes importantes
de energia para o corpo. Esses
disturbios causam problemas
relacionados & falta de energia, como
fraquezaq, lentiddo e cansaco, podendo
causar atraso no desenvolvimento fisico
e mental caso a crianga ndo seja
diagnosticada e tratada cedo.
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IMUNODEFICIENCIAS
PRIMARIAS

As imunodeficiéncias primarias (IDPs),
identificadas como erros inatos da
imunidade, sdo um grupo de doencgas
congénitas que afetam o funcionamento do
sistema imunoldgico. As manifestacdes
mais frequentes sdo respiratérias — como
pneumonia e sinusite — ou acometem o frato
intestinal, causando diarréias crénicas. O
reconhecimento tardio das IDPs ocorre,
geralmente, apds internagdes prolongadas
para tfratamentos com antibidticos,
antifangicos e antivirais, o que pode deixar
as criangas com sequelas definitivas. Por
isso, o diagndstico precoce é tdo
importantel
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