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Abstract

Newborn Geneti c Screening in Portugal, initi ally for isola-
ted phenylketonuria and congenital hypothyroidism, was 
extended in 2004 to 24 inherited metabolic diseases as 
well as congenital hypothyroidism. The decision to screen 
for so many rare and litt le-known diseases, many of them 
with no known treatment and therefore no advantage in 
obtaining an early diagnosis, was based on scant evidence 
and has not been followed by any of the countries at the 
forefront of paediatric preventi on in Europe. During that 
period of over 10 years, the results of the screening pro-
gramme have never been clinically assessed or monitored, 
and the usefulness and clinical validity of screening for vir-
tually all these diseases – essenti al to the implementati on 
of such public health programmes – are unknown.
The present work aims, in the superior interest of the 
child, to perform an objecti ve analysis of the main features 
of the methodology used in this presymptomati c geneti c 

testi ng and proposes acceptance of and adherence to the 
European, American and Portuguese guidelines, as well as 
relevant legislati on. In parti cular, it suggests a rapid and 
independent analysis of the benefi ts and disadvantages of 
the screening programme to date, and the development 
of a new strategy based on European collaborati on, as fi rst 
put forward by the European Union Committ ee of Experts 
on Rare Diseases (EUCERD) in 2013.
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Introdução

“All screening programs do harm; some do good as 
well and, of these, some do more good than harm at 
reasonable cost.” Sir Muir Gray, Director do Nati onal 
Screening Committ ee, UK.1 
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Resumo

Em Portugal, após o rastreio isolado da fenilcetonúria e do hipoti roidismo congénito, iniciou-se, há mais duma década (2004), o 
rastreio alargado neonatal de 24 doenças metabólicas genéti cas e do hipoti roidismo congénito. Esta escolha, pouco criteriosa, 
de tão elevado número de raríssimas e mal conhecidas patologias, muitas sem terapêuti ca conhecida ou sem qualquer vanta-
gem de uma terapêuti ca precoce, não é acompanhada por nenhum dos países que lideram a prevenção pediátrica europeia. 
Durante esta década, as ati vidades desenvolvidas nunca foram clinicamente avaliadas ou monitorizadas e não conhecemos a 
uti lidade e a validade clínica da quase totalidade das patologias rastreadas, condição indispensável, em saúde pública, para a 
realização deste ti po de programas. 
Em nome do interesse superior da criança pretende-se no presente trabalho analisar, com objeti vidade, os aspetos mais 
relevantes da metodologia uti lizada nestes testes genéti cos pré-sintomáti cos e é proposta a aceitação e aderência a recomen-
dações europeia, americana e portuguesas e também à legislação sobre esta matéria. Em especial, sugere-se que se analisem 
rapidamente e de forma independente os benefí cios mas também as desvantagens do que já foi feito e do que está a ser feito 
e que seja criada uma nova estratégia com a colaboração europeia já proposta desde 2013 pela European Union Committ ee 
of Experts on Rare Diseases (EUCERD). 

Palavras-chave: Rastreios genéti cos, programa nacional diagnósti co precoce no Recém-Nascido, testes genéti cos, consenti -
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Em ati vidades de biomedicina, de acordo com as princi-
pais normas éti co-legais do nosso País, incluindo a rati fi -
cada Convenção de Oviedo,2 os interesses e bem-estar do 
ser humano devem prevalecer sobre o interesse isolado 
da sociedade ou da ciência. E o direito à autonomia, e à 
consequente liberdade de decisão em saúde, deverá ser 
sempre respeitado.2,3 A obtenção dum prévio consenti -
mento informado (CI) pretende traduzir o respeito pelo 
cumprimento integral deste direito.2-5 
A criança, pela sua fragilidade, e, de acordo com os 
arti gos 2º e 3º da Convenção sobre os Direitos das 
Crianças,6 que rati fi cámos há 25 anos, deverá receber 
proteção especial e os seus direitos e interesses deverão 
ser, sempre, considerados em primeiro lugar, inclusive 
quando confrontados com os direitos dos adultos envol-
vidos na mesma decisão. Este compreensível privilégio 
é designado por “interesse superior da criança”. Porém, 
esta designação pode ser uti lizada com leviandade, para 
justi fi car um aligeirar de atuações na criança de duvidosa 
ou nula vantagem. E, com frequência, a criança, sendo 
alvo de um tratamento éti co aparentemente superlati vo, 
na comparação com o que é oferecido aos adultos em 
idênti cas circunstâncias, nem sequer é tratada com rela-
ti va equidade. 
A ausência de maturidade fí sica e mental dos menores, 
que condiciona a capacidade de autonomia, impede 
uma decisão independente e daí, até à maioridade, 
os seus interesses serem avaliados e defendidos por 
representantes legais, habitualmente os pais. Contudo, 
ao contrário do que sucede com as pessoas com defi -
ciência, esta transferência do poder de decisão é transi-
tória e, inclusive, a própria criança à medida que se vai 
tornando mais amadurecida deverá passar a ser infor-
mada e consultada nas decisões.2-5 Também os exames 
diagnósti cos ou de investi gação, realizados enquanto 
não autónoma, deverão respeitar os seus direitos e 
interesses enquanto criança e não poderão prejudicar 
futuras opções quando adulta. 
Há, infelizmente, em Portugal um elevado número de 
técnicos de saúde, incluindo especialistas não médicos 
de várias áreas, que, erradamente, consideram testes 
genéti cos apenas os testes moleculares ou genómicos. 
Contudo, e é consensual, todos os testes que permitem 
identi fi car característi cas genéti cas, fi siológicas ou pato-
lógicas, nos indivíduos estudados são testes genéti cos.3,4 
Nesta defi nição estão englobados os testes bioquímicos 
e os restantes exames analíti cos uti lizados nos rastreios 
neonatais.3,4,7 
Salvo na pesquisa do hipoti roidismo congénito, os testes 
de rastreio ao recém-nascido (RN) são testes genéti cos 
pré-sintomáti cos3,4 em crianças aparentemente saudá-
veis, só permiti dos para deteção de situações monogé-

nicas que se manifestem na infância.
E só deverão ser realizados se existi r, em cada situação 
rastreada, de acordo com legislação nacional e interna-
cional, uma confi rmada validade e uti lidade clínica e evi-
dente benefí cio para a criança e, ainda, se forem expres-
samente autorizados pelos pais ou outro representante 
legal através de formal consenti mento informado.3 Além 
de exigido pela nossa legislação,3,4,7 este procedimento 
é proposto nos regulamentos normati vos das principais 
sociedades cientí fi cas, incluindo recomendações das 
Sociedades Europeia (ESHG)8 e Americana de Genéti ca 
Humana (ASHG).9 Em 2015, a ASHG elaborou novas 
guidelines nesta matéria num documento inti tulado 
“Ethical, legal and psychosocial implicati ons of geneti c 
testi ng in children and adolescents”, onde salientou os 
riscos crescentes dos testes genéti cos em menores e a 
necessidade de cuidados redobrados.9 Em relação aos 
rastreios do RN, ambos os documentos acentuam que 
estes deverão ser limitados aos realmente vantajosos 
para as crianças, que toda a informação aos pais deverá 
ser-lhes transmiti da durante o período pré-natal e que o 
indispensável consenti mento deverá ser livre e expresso 
por escrito. Também associações de pais e técnicos, 
duma forma crescente, têm-se oposto ao chamado 
rastreio alargado compulsivo e ao seguimento posterior 
das situações detetadas. Foi o que se passou no estado 
de Nova Iorque onde os pais sugeriram que alguns 
rastreios do RN teriam sido incenti vados pelo interesse 
cientí fi co de companhias e lóbis que ignoraram a vul-
nerabilidade das crianças e decidiram interromper o 
rastreio e posterior monitorização por não verifi carem 
grandes vantagens e acharem que desencadeavam per-
turbações psicológicas pelo stress emocional causado 
às famílias.10 
Os médicos e restantes intervenientes na saúde, em 
especial os pediatras, devem pugnar pela defesa dos 
direitos e bem-estar das crianças e, com este objeti vo, 
deverão avaliar criteriosamente, também do ponto 
de vista éti co, todas as atuações médicas, inclusive 
as relacionadas com a realização de testes genéti cos, 
diagnósti cos ou prediti vos. É, assim que, com o objeti vo 
de melhorar a benefi cência e diminuir a malefi cência 
dos rastreios bioquímicos neonatais, irei analisar neste 
arti go, com objeti vidade, as característi cas da realização 
dos rastreios genéti cos alargados do recém-nascido 
no nosso País, compará-los com os de outros países e 
verifi car se está a ser cumprida a nossa legislação e as 
recomendações internacionais. Como é referido por 
W. Gray1 estas intervenções não são inofensivas e é do 
equilíbrio entre diferentes parâmetros que irão depen-
der as vantagens e desvantagens relati vas. Ou seja, o 
benefí cio.
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Rastreio clássico 
Em 1975, antes do início do Rastreio Nacional de 
Diagnósti co Precoce no Recém-Nascido, foi publicado, 
na Revista Portuguesa de Pediatria, um arti go, do qual 
fui co-autora, inti tulado “Algumas considerações sobre a 
fenilcetonúria”.11 Nesta publicação foram descritos dois 
irmãos com fenilcetonúria. Foi referido que, após o diag-
nósti co sintomáti co e tardio de fenilcetonúria na irmã de 
15 meses, com tremor e grave défi ce do desenvolvimento 
psicomotor, e, por se tratar de situação autossómica 
recessiva, foi avaliado o irmão, com apenas algumas 
semanas de vida e aparentemente saudável, tendo sido 
confi rmada a mesma patologia. O início em ambos duma 
dieta pobre em fenilalanina foi determinante e, aos 10 
meses de idade, o menino manti nha um normal desen-
volvimento psicomotor. No resumo, e passo a citar, “são 
feitas algumas considerações sobre a necessidade de um 
diagnósti co precoce, única garanti a de um desenvolvi-
mento fí sico e motor favorável”.  
Assim, foi com enorme entusiasmo que, eu e restantes 
pediatras, vimos surgir em Portugal, em 1979, o Programa 
Nacional de Diagnósti co Precoce tendo como objeti vo a 
realização do rastreio universal e gratuito da fenilceto-
núria no RN. A parti r de 1980, este rastreio foi acompa-
nhado pelo rastreio do hipoti roidismo congénito.12

Bem aceite pela população, abrangendo prati camente 
todas as crianças, e graças aos esforços levados a cabo por 
R. Vaz Osório e restante equipa do Insti tuto de Genéti ca 
Médica (IGM), e, ainda, pediatras e outros profi ssionais 
de saúde de diferentes hospitais e centros de saúde, esta 
medida foi um êxito. Foi também desenvolvido o apoio 
médico e social às crianças com fenilcetonúria e seus 
familiares.12 
Nesta fase - que teve a duração de 25 anos e a completa 
adesão das estruturas de saúde e da população - apenas 
se rastrearam as duas anteriormente referidas patologias 
cuja história natural se modifi ca totalmente quando são 
identi fi cadas e tratadas desde o período de RN. A pre-
cocidade na insti tuição da terapêuti ca fez desaparecer o 
atraso mental habitual em casos de fenilcetonúria clássica 
e as irreversíveis sequelas do hipoti roidismo congénito.12

Por roti na, o sangue do calcanhar do RN, recolhido, 
no hospital ou na maternidade, em cartões (teste de 
Guthrie), era enviado para o IGM e, apenas quando se 
identi fi cavam alterações ou era necessária uma repe-
ti ção, a família recebia uma comunicação telefónica 
do Insti tuto a transmiti r-lhe os achados e solicitando a 
disponibilidade para mais estudos. Posteriormente, por 
moti vos técnicos e menor tempo de estadia das mães 
nas maternidades, o sangue passou a ser principalmente 
recolhido nos centros de saúde e todos os resultados 
passaram a estar disponíveis para os pais na Internet.12

Este rastreio inicial cumpria criteriosamente os princípios 
universais para a realização de rastreios nas populações, 
defi nidos em 1968, para a Organização Mundial de 
Saúde (OMS), por Wilson e Jungner13 e, ainda hoje, total-
mente aceites, inclusive pela European Union Network of 
Experts on Newborn Screening (EUNENBS).8,14 

 O citado documento normati vo de Wilson,13 estabelece 
os critérios indispensáveis à implementação e manuten-
ção de rastreios, numa dupla perspeti va de saúde pública 
e de boa práti ca médica. E defi ne os princípios fundamen-
tais que deverão ser respeitados na sua realização. É nele 
recomendado que, devido aos reconhecidos efeitos nega-
ti vos da identi fi cação de patologias em pessoas saudáveis, 
e, ainda, aos elevados custos fi nanceiros, os rastreios de 
população só deverão ser realizados quando as vantagens 
obti das ultrapassarem largamente as desvantagens. Para 
serem vantajosos, todos os rastreios deverão cumprir 
obrigatoriamente alguns requisitos, nomeadamente: as 
patologias a rastrear serem frequentes e consideradas 
importante problema de saúde pública para a população-
-alvo, existi r um completo conhecimento sobre a história 
natural das situações que se pretendem rastrear (desde 
o diagnósti co latente até às restantes manifestações clí-
nicas da doença), haver terapêuti ca conhecida, acessível, 
bem aceite pelos pacientes e à disposição de todos os 
casos identi fi cados, haver adequada capacidade para 
posterior confi rmação diagnósti ca.13 
Nos anos 80, por ser defendida a obrigatoriedade do 
cumprimento destas normas, surgiu em Portugal alguma 
contestação respeitante ao elevado custo do rastreio e 
muito baixa prevalência da fenilcetonúria na população 
rastreada. Contudo, a demonstração de haver uma indis-
cutí vel vantagem terapêuti ca em ambas as situações 
rastreadas, foi determinante para a aceitação por enti -
dades ofi ciais e pediatras.12 Como veremos, em relação 
à efi cácia clínica e vantagem terapêuti ca de todos os 
componentes do rastreio alargado, a situação hoje é bem 
diferente.14-19 
Durante o período em que apenas se rastrearam a feni-
lcetonúria e o hipoti roidismo congénito, porque a iden-
ti fi cação precoce nas crianças afetadas é determinante 
para o completo êxito terapêuti co, foi considerado que, 
tal como na vacinação, deveria prevalecer o superior inte-
resse da criança versus outros interesses, nomeadamente 
dos pais, e foi considerado dispensável um consenti -
mento formal. Os pais recebiam uma informação escrita 
sobre os objeti vos e benefí cios no momento da extração 
de sangue. E, sem ser propriamente obrigatório (nunca 
houve sanções para os pais incumpridores), o programa 
de rastreio neonatal passou a fazer parte da estratégia 
ofi cial de prevenção em pediatria e é totalmente compar-
ti cipado pelo Serviço Nacional de Saúde.12
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 As amostras biológicas de cada RN, resultantes dos 
rastreios, estão conservadas num biobanco e, para além 
de apoio a estudos relacionados com o próprio rastreio, 
têm sido uti lizadas noutros estudos cientí fi cos, em prin-
cípio, de saúde pública. Este últi mo procedimento está 
em oposição às recomendações nacionais e internacio-
nais que defendem maior controle do uso destas amos-
tras de menores e, por isso, exigem que haja sempre, 
para esta uti lização específi ca, prévio consenti mento 
dos pais por escrito, obti do em separado.8,9 Contudo, 
até hoje, a autorização solicitada aos representantes da 
criança é colocada num pequeno “papelinho” retangu-
lar, que lhes é entregue no momento da colheita e onde 
também os esclarecem de que em Portugal este uso é 
lícito e está referido no arti go 19 da Lei 12/2005 (cujo 
texto, vago, nem se encontra transcrito para o tal papel). 
Ou seja, informam os pais de que legalmente os deten-
tores do biobanco nem sequer precisam desta permis-
são para uti lizar as amostras! Esta conduta não está de 
acordo nem com as citadas recomendações europeias e 
americanas nem com a nossa legislação.4 Por orientação 
da Comissão Nacional de Proteção de Dados (CNPD), 
este material deverá ser destruído ao fi m de 15 anos.

Rastreio Alargado
Em 2004, após terem sido adquiridos pelo IGM dois 
espectrofotómetros de massa em tandem que podem 
identi fi car, de forma automáti ca e em simultâneo, dife-
rentes alterações bioquímicas na mesma amostra de 
sangue, foram introduzidas no Programa Nacional de 
Diagnósti co Precoce 22 novas patologias metabólicas de 
causa genéti ca.12,16 São rastreadas múlti plas alterações 
dos aminoácidos, doenças do ciclo da ureia, acidúrias 
orgânicas e défi ces de b-oxidação mitocondrial (Tabela 
1).15,17 O alargamento foi justi fi cado com o argumento 
de que não aumentaria os custos e traria indiscutí veis 
benefí cios para a criança e família.12 Nesta afi rmação 
não foram considerados nem o aumento dos gastos com 
as repeti ções e confi rmações dum número tão elevado 
de patologias, nem o custo do mais elevado número de 
exames complementares, das consultas, internamen-
tos, custos da terapêuti ca e deslocações das famílias. 
Também não foi avaliada a validade e uti lidade clínica do 
rastreio precoce de patologias genéti cas e metabólicas 
extremamente raras cuja história natural e terapêuti ca 
não são, ainda hoje, bem conhecidas. 
Em 2014, 10 anos após o início deste alargamento, sem 
uma adequada análise dos resultados clínicos obti dos 
e a elaboração de modifi cações e melhorias, como é 
proposto pela European Union Committ ee of Experts 
on Rare Diseases (EUCERD)16 foi iniciado em Portugal, 
em 2013, o rastreio mais exigente da fi brose quísti ca, 

considerado como um estudo piloto,17 mas que se tem 
manti do até hoje. 
Ou seja, passámos a rastrear 26 situações - 24 meta-
bólicas, o hipoti roidismo congénito e a fi brose quísti ca. 
Nesta práti ca apenas somos acompanhados por muito 
poucos países europeus e nenhum na vanguarda, em 
cuidados de saúde, nas crianças (Tabela 1). Refi ro-me à 
Hungria (25), à Espanha (27), à Áustria (29) e à Islândia 
(26).19 
Algumas das doenças rastreadas, são, confi rmada-
mente, de extrema raridade (ti rosinemia ti po II/III, ape-
nas um caso português em 10 anos)17 e sem terapêuti ca 
efi caz15-21 e algumas estão mal defi nidas como enti dades 
patológicas.19 O número de repeti ções e falsos positi vos 
é também bastante elevado,15,16 incluindo os do novo 
rastreio para a fi brose quísti ca.17 
 No rastreio da fi brose quísti ca realizado em 2014,17 
foram identi fi cados 680 RN com primeiro rastreio posi-
ti vo (IRT), destes foram selecionados 272 casos com 
rastreio duplamente positi vo (+ PAP) e, após a prova do 
suor e o estudo molecular, apenas foram identi fi cadas 
10 crianças com fi brose quísti ca. Ou seja, 680 famílias 
foram contactadas, 272 crianças foram sujeitas a mais 
testes laboratoriais, a prova do suor realizada apenas 
no fi m do percurso, e a existência desta patologia só 
se comprovou em 10 crianças. Os aspetos psicológicos 
negati vos da baixa fi abilidade, com elevada incidência 
de falsos positi vos estão descritos em várias publicações 
internacionais.22

A autorização para a realização do alargamento dos 
rastreios foi obti da em 2010, através do Despacho do 
Ministério da Saúde, nº 752/2010.7 Neste Despacho, 
que cita os critérios de Wilson, é salientado que o 
rastreio “tem por objeti vo diagnosti car, nas primeiras 
semanas de vida, doenças que uma vez identi fi cadas 
permitam o tratamento precoce que evite a ocorrência 
de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte 
da criança”. É ainda referido que “Os programas de ras-
treio neonatal são integrados incluindo quer uma com-
ponente clínica quer uma componente laboratorial“. 
A componente clínica nunca é referida nos relatórios 
ou noutros documentos da respeti va comissão onde 
apenas se encontram pormenores relacionados com a 
realização dos testes e a componente epidemiológica 
e laboratorial. Alguns trabalhos, publicados em revistas 
internacionais, embora fornecendo alguns dados epide-
miológicos como, por exemplo, a associação de elevado 
número de casos de defi ciência da desidrogenase dos 
ácidos gordos de cadeia média à etnia cigana, são tam-
bém quase sempre omissos no respeitante à evolução 
clínica e terapêuti ca dos casos identi fi cados.17-20 
Por outro lado, a falta de diagnósti co preciso ou inexis-
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Tabela1. Patologias* identi fi cadas no rastreio do recém-nascido nos diferentes países europeus. Distribuição e frequência15 (adaptado). 
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Áustria X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 29

Bélgica (Flamengo) X X X X X X X X X X X 11

Bélgica (Francesa) X X X X X X X 7

Bulgária X X X 3

Chipre X X 2

Republica Checa X X X X X X X X X X X X 12

Dinamarca X X X X X X X X X X X X X X X 15

Estónia X X 2

Finlândia X 1

França X X X X X 5

Alemanha X X X X X X X X X X X X X X X 15

Grécia X X X 3

Hungria X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 25

Irlanda X X X X X 5

Itália X X 2

Letónia X X 2

Lituânia X X 2

Luxemburgo X X X X 4

Malta X X X 3

Holanda X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 20

Polónia X X X 3

Portugal X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 26

Roménia X X 2

Eslováquia X X X X 4

Eslovénia X X 2

Espanha X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 27

Suécia X X X X X 5

Reino Unido X X X X X X X 7

Croácia X X 2

Macedónia X 1

Islândia X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X 26

Turquia X X X 3

Albânia 0

Bósnia-Herzegovina X X X 3

Kosovo 0

Montenegro X 1

Sérvia X X 2

Noruega X X 2

Suíça X X X X X X X 7

Frequência 37 14 9 33 12 7 7 6 5 4 3 3 2 10 9 7 7 6 6 6 5 3 1 13 9 8 7 7 6 3 2 0 4 3 3 10 10 3
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tência de adequada terapêuti ca em algumas situações 
rastreadas impedem que a criança seja poupada ao 
“atraso mental, doença irreversível ou morte”, como 
exige o referido despacho que regulamenta os ras-
treios alargados.
E, no folheto informati vo de perguntas-respostas, que 
é fornecido aos pais no momento da colheita e que 
também pode ser consultado pela Internet, os esclare-
cimentos elaborados pelos responsáveis não referem 
sequer a possibilidade da não melhoria dos sintomas. 
Assim, vamos analisar, de seguida, as respostas dadas 
às questões 05 e 06. À questão 05 - Que resultados 
se podem esperar se o bebé for afetado? A resposta 
encontrada é a seguinte: Se o diagnósti co for feito 
precocemente e o tratamento ou dieta iniciados nas 
primeiras semanas de vida para todas as doenças estu-
dadas o prognósti co é bom, embora varie de doença 
para doença, uma vez que os vários tratamentos 
apresentam diferentes graus de difi culdade e efi cácia. 
E voltam a enfati zar este erróneo prognósti co na res-
posta à questão 06 “O rastreio é obrigatório?” negando 
a obrigatoriedade voltam a informar que para todas 
as doenças estudadas existe tratamento. Ou seja, na 
única informação disponível para os pais, que lhes é 
entregue tardiamente e apenas aquando da realização 
da análise, são colocadas afi rmações que não corres-
pondem à realidade e que irão interferir com a sua 
decisão de consenti r e, mais tarde, de compreende-
rem o resultado de algumas situações posteriormente 
identi fi cadas como não patológicas e/ou não tratáveis.
Muitas das situações rastreadas, além de duvidosa ou 
nula uti lidade clínica da sua identi fi cação mais precoce, 
são também de uma extrema raridade, contrariando, 
uma vez mais, os princípios defi nidos por Wilson.13 
Na página 51 do relatório de 2014, é apresentada 
uma tabela com o número de casos identi fi cados nos 
recém-nascidos portugueses rastreados durante 10 
anos e a respeti va prevalência.16 Nesta tabela pode-
mos verifi car que foi diagnosti cado apenas um caso, já 
citado, de ti rosinemia II/III (tyr II/III), com a calculada 
prevalência de cerca de um para um milhão (1:903533 
RN) e apenas foram identi fi cados dois casos de homo-
cisti núria clássica (hci), acidúria malónica (mma), defi -
ciência em holocarboxilase sintetase (hcsd), defi ciência 

da carniti na palmitoil transferase (cpt I) e defi ciência 
da desidrogenase de 3-hidroxi-acil-CoA de cadeia curta 
(schadd) com a calculada prevalência de 1:451767 
RN. Estas situações, como veremos adiante (consultar 
Tabela 1), não são rastreadas na quase totalidade dos 
países europeus e em nenhum dos países considerados 
na vanguarda da prevenção, nomeadamente França, 
Reino Unido, Alemanha, Noruega, Suécia, Finlândia. 
Nestes países, apenas quando surgem crianças doen-
tes, com sintomas clínicos, é que são realizados os 
estudos laboratoriais que conduzem aos respeti vos 
diagnósti cos. Infelizmente, na maioria das vezes, sem 
que haja uma terapêuti ca bem defi nida e/ou efi caz 
e apenas se possa oferecer aconselhamento gené-
ti co à família. O desconhecimento, no momento da 
deteção, de pormenores sobre a história natural de 
alguns destes raríssimos defeitos metabólicos e da 
sua evolução tem como consequência a inexistência 
de objeti va informação aos clínicos e adequado apoio 
aos pais e a uma inaceitável perturbação da vida da 
criança nos primeiros meses ou anos de vida com 
internamentos e alterações das suas roti nas, incluindo 
da alimentação e à realização de frequentes exames 
complementares. Muitas morrem sem qualquer van-
tagem dum diagnósti co precoce e outras, depois de 
múlti plos exames, são consideradas saudáveis. Estas 
perturbações, com consequências também psicológi-
cas para a família e para a criança durante um período 
não controlável, são salientadas por muitos autores, 
como Fisher e Rogowski,23 e são apresentadas como 
argumento principal para a não realização destes ras-
treios injusti fi cáveis e eti camente muito discutí veis, 
sendo também incluídos estes considerandos nas, já 
referidas recomendações da Sociedade Europeia de 
Genéti ca Humana, em 2013, e da Sociedade Americana 
de Genéti ca Humana, em 2015.
Nos relatórios anuais da Comissão Nacional de 
Diagnósti co Precoce, que coordena os rastreios, a 
prevalência das doenças metabólicas rastreadas é 
sempre apresentada de forma global e avaliada como 
a soma da prevalência das situações menos frequentes 
e das mais frequentes, transmiti ndo ao leitor a ideia 
errada de que a frequência média encontrada torna 
aceitável o rastreio de todas as patologias rastreadas 
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AA - aminoacidopati as; AO - acidúrias orgânicas; DOAG - doenças de beta-oxidação de ácidos gordos; Endo - doenças endócrinas; Hemo - doenças hematológicas; M - miscelânea

* arg - arginemia; asa - acidúria arginino-succínica; bio - defi ciência de bioti nidase; btha - beta-talassemia; bkt - defi ciência de betacetoti olase; cah - hiperplasia suprarrenal (endócrinas); cf - fi brose 

quísti ca; ch - hipoti roidismo congénito (endócrinas); cit I - citrulinemia ti po I; cit II - citrulinemia ti po II; cpt l - defi ciência em carniti na palmitoil transferase ti po I; cpt ll - defi ciência em carniti na 

palmitoil transferase ti po II; cud - defi ciência primária em carniti na; decr - defi ciência de 2,4 dienoil CoA redutase; ga l - acidúria glutárica ti po I, ga ll - acidúria glutárica ti po II; galt - galactosemia 

clássica; hci - homocisti núria ; hpa – hiperfenilalaninemia; hpt l_III - hipermetamoniemia ti po I e III; hcsd - defi ciência de holocarboxilasesintetase; iva - acidúria isovalérica; lchadd - defi ciência da 

desidrogenase de 3-hidroxi-acil-CoA de cadeia longa; mcadd - defi ciência da desidrogenase dos ácidos gordos de cadeia média; mma - acidúria malónica; mmacbl - acidúria meti lmeti lmalónica; msud 

- leucinose; pa - acidúria propiónica; sc - hemoglobinopati a C/beta; scaddd - defi ciência  da desidrogenase de 3-hidroxi-acil-CoA de cadeia curta; schadd - defi ciência da desidrogenase de 3-hidroxi-

-acil-CoA de cadeia média/curta; s-s – drepanocitose; tyr l - ti rosinemia ti po I; tyrll_III - ti rosinemia ti po III; udp - defi ciência de udp-galactose-4-epimerase; vlcadd - defi ciência da desidrogenase dos 

ácidos gordos da cadeia muito longa; 3hmg - acidúria 3-hidroxi-3-meti lglutárica; 3mcc - Defi ciência de 3-meti lcronotonil - CoA carboxilase / acidúria 3-meti l glutacon / acidúria 2-meti l -3-OH-butí rica. 
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não sendo nunca salientado que algumas situações 
surgiram, desde o inicio dos rastreios, em apenas uma 
ou duas famílias portuguesas e/ou não têm qualquer 
terapêuti ca sati sfatória e que outras, com manifesta-
ções clínicas precoces, são incompatí veis com a vida. 
Há, ainda, um número apreciável de falsos positi vos 
e confi rmações complicadas pela falta de experiência 
interpretati va e nem sequer são apresentados nestes 
documentos argumentos para a sua manutenção no 
programa.17  
 Os relatórios, publicados, limitam-se, em cada ano, 
a fazer considerações sobre a evolução dos aspetos 
técnicos na recolha e tratamento das amostras, o valor 
percentual dos recém-nascidos rastreados versus o 
número total de recém-nascidos vivos, o número total 
de rastreios positi vos desde o início dos rastreios e 
a incidência encontrada das, agora, 26 doenças (24 
genéti cas de causa metabólica, a fi brose quisti ca e o 
hipoti roidismo congénito) e a distribuição geográfi ca 
dos rastreios positi vos.17 
Em 35 anos o rastreio foi efetuado a “cerca de 3500000 
recém-nascidos”17 e foram identi fi cados 1815 casos.17 
Porém, salvo nas situações mais conhecidas, e já alvo 
dos rastreios clássicos, como é o caso da fenilcetonú-
ria, e hipoti roidismo congénito (mas não na situação 
de defi ciência da desidrogenase dos ácidos gordos de 
cadeia média que até é a que apresenta maior preva-
lência) nada é referido sobre as característi cas clínicas 
e evolução das enti dades rastreadas. 
Também não existe qualquer feedback sobre a evolu-
ção e característi cas clínicas das crianças identi fi cadas 
em anteriores rastreios. O que aconteceu com elas, 
como estão? Faleceram? O rastreio permiti u atempa-
damente em todas as crianças identi fi cadas a realiza-
ção dum tratamento efi caz, como está defi nido como 
objeti vo principal no documento legal que o criou? 
Se não, em quais é que isto não aconteceu? Alguma 
terapêuti ca recomendada, porque não resultou, foi 
suspensa ou está previsto ser substi tuída por outra? 
Em todos os casos, a alteração identi fi cada no ras-
treio correspondeu a patologia clínica ou era apenas 
uma variação metabólica assintomáti ca eventualmente 
presente noutros familiares saudáveis? Para além da 
informação sobre o número de doentes, quantas foram 
as famílias identi fi cadas desde o início dos rastreios e 
qual o grau de parentesco entre elas? Os pais foram 
enviados a consulta de genéti ca para adequado acon-
selhamento genéti co e futuro apoio? 
Em Portugal, também não está descrita a realização 
de adequada monitorização com avaliação prospeti va 
ou retrospeti va da evolução clínica das crianças iden-
ti fi cadas, ou seja, há ausência de informações sobre a 

uti lidade clínica destes rastreios, inclusive na situação 
mais prevalente de defi ciência da desidrogenase dos 
ácidos gordos de cadeia média.16 Porque, como já refe-
rido anteriormente, nos relatórios anuais da Comissão 
Executi va do Programa Nacional de Diagnósti co 
Precoce, a componente clínica dos casos identi fi cados 
e a sua evolução é totalmente omissa. 
Não sendo seguidas as recomendações internacio-
nais15,16,23 não foi feita, até agora, qualquer avaliação 
nem foi proposta uma nova estratégia, reti rando das 
situações rastreadas todas aquelas sem demonstrada 
uti lidade clínica, nomeadamente em defeitos meta-
bólicos mal caracterizados ou em patologias de muito 
baixa prevalência e sem vantagem terapêuti ca com-
provada.
A possibilidade de introdução de rastreios de patolo-
gias de muito maior prevalência no nosso País, com 
terapêuti ca disponível e indiscutí veis vantagens na 
sua identi fi cação mais precoce14 também nunca foi um 
objeti vo racionalmente ponderado.
Noutros países europeus com muito menor número 
de rastreios metabólicos no RN, como o Reino Unido 
(Tabela 1), realiza-se a deteção precoce da hiperplasia 
congénita da suprarrenal e de hemoglobinopati as. E há 
quem hoje sugira o da doença de Wilson e de algumas 
doenças do lisossoma que não são acompanhadas 
de atraso mental pelas possibilidades crescentes do 
benefí cio de uma terapêuti ca precoce.24 A substi tuição 
do rastreio bioquímico pelo rastreio genómico ainda 
não é aceitável na criança por difi culdades de inter-
pretação técnica e problemas éti cos, inclusive por se 
identi fi carem doenças sem terapêuti ca e só sintomáti -
cas no adulto.9 Em algumas doenças recessivas, como 
a fi brose quísti ca, começam a referir-se as vantagens 
da substi tuição do simples rastreio precoce no RN pela 
prévia avaliação do seu risco no casal através de pes-
quiza pré-concecional ou pré-natal das mutações mais 
frequentes na população, uti lizando as novas técnicas 
de estudo do genoma (painel).25 Entre os países euro-
peus, a Islândia apresenta uma situação especial. Há 
muitos anos, este país realizou um acordo parlamentar 
com uma fi rma internacional que estuda o genoma, a 
DeCode, para o estudo genéti co de toda a população 
e o rastreio do RN, pago pela empresa, sendo dirigido 
também a 26 situações, é, explicitamente, orientado 
para fi ns de investi gação.15

Panorama europeu e as recomendações da EU e 
EUCERD 
Em 2009 o Conselho da Europa, preocupado com a 
prevenção e apoio às doenças raras num contexto de 
saúde pública recomendou a implementação de ações 
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para a sua reorganização a nível europeu.14 A Comissão 
Europeia encomendou a especialistas uma prévia com-
pleta avaliação (“Tender”) dos rastreios do RN em todos 
os países europeus. Foi então delineada uma estratégia 
para este levantamento que se estendeu por alguns anos. 
Foram recolhidas as opiniões dos profi ssionais responsá-
veis pelas ati vidades, autoridades de saúde e famílias.8,15 
Foram analisadas as práti cas dos vários países, incluindo o 
ti po de centros (característi cas técnico-cientí fi cas e modo 
de fi nanciamento), número e identi fi cação das doenças 
pesquisadas e moti vo para a sua escolha, o apoio médico 
oferecido e ainda como se realizava o follow-up clínico 
(European Network of Experts on Newborn Screening, 
EUNENBS). Foram identi fi cadas enormes disparidades 
e preocupante inconsistência na escolha das patologias 
(Tabela 1) e ainda fragilidades no modo como esses estu-
dos eram realizados em várias áreas.15 Foram propostas 
recomendações, incluindo maior ligação entre os centros 
em rede e a criação duma matriz comum orientadora que 
permita maior racionalidade na expansão ou redução das 
patologias rastreadas.11,19 Estas recomendações estão 
conti das em vários documentos onde é enfati zado que o 
interesse da criança é fundamental na avaliação dos prós 
e contras dos rastreios escolhidos, que as escolhas se 
devem basear nos tradicionais critérios de Wilson e que 
os métodos uti lizados devem evitar identi fi car patologias 
menos graves ou que não se manifestem na infância e a 
identi fi cação de crianças portadoras saudáveis de doen-
ças recessivas. Deverá existi r uma maior colaboração e 
harmonização a nível europeu e será necessário melhor 
educação, melhor treino e uma cuidadosa avaliação téc-
nico-cientí fi ca na introdução de novos rastreios e reti rada 
de outros. Indispensável também a posterior monitori-
zação permanente e controle das situações rastreadas. 
Enfi m, deverá desaparecer a falta de transparência de 
algumas decisões e o rigor cientí fi co rapidamente melho-
rado.23 Ou seja, considera-se indispensável uma urgente 
reorganização e harmonização dos rastreios neonatais a 
nível europeu. 

Conclusões

Para as iniciar, vou introduzir algumas questões que 
me ocorreram e que pretendo parti lhar com todos os 
pediatras e restantes técnicos de saúde que leiam estas 
considerações sobre os rastreios neonatais em Portugal.
Acreditam que rastreios de um apreciável número de 
situações de extrema raridade cuja realização não é 
oferecida aos recém-nascidos dos países que lideram 
a pediatria preventi va, cuja uti lidade clínica nem sem-
pre está sufi cientemente fundamentada, com ausência 
ou inefi cácia terapêuti ca da patologia identi fi cada, que 

podem causar grande perturbação e incómodo para a 
criança rastreada e familiares, seriam seriam aceites em 
Portugal se fossem dirigidos a uma população adulta apa-
rentemente saudável? Eu não. 
Porque conti nuam então estes rastreios a ser realizados - 
há mais de 10 anos - sem uma avaliação completa do seu 
custo-benefí cio, nomeadamente da validade e uti lidade 
clínica de cada um dos rastreios realizados? 
Porque é que estes rastreios se têm limitado acriti ca-
mente às mesmas raríssimas patologias durante este 
longo período e não foram introduzidos outros com con-
fi rmadas vantagens no diagnósti co precoce e em pato-
logias mais prevalentes no nosso país, como é o caso da 
drepanocitose, outras hemoglobinopati as e hiperplasia 
congénita da suprarrenal? 
Creio que a resposta a estas interrogações é uma demons-
tração de que, ao contrário do afi rmado como justi fi ca-
ti vo, nos atuais rastreios neonatais - o interesse superior 
da criança não está a ser devidamente protegido como 
deveria ser obrigação de todos os intervenientes e é reco-
mendado insistentemente, entre outros, pela EUCERD 
em 201316 e European Society of Human Geneti cs em 
2014.8 
Porque os rastreios realizados no recém-nascido são 
testes genéti cos, a Comissão de Éti ca da Sociedade 
Portuguesa de Genéti ca Humana na sua reunião anual 
de 2014, após mesa redonda sobre o tema, solicitada 
pela direção, e com a parti cipação ati va dum membro da 
Comissão Executi va Nacional de Diagnósti co Precoce, em 
consonância com as recomendações da EUCERD, emiti u 
também recomendações especialmente dirigidas ao ras-
treio português. Estas referem a necessidade de iniciar 
com urgência uma rigorosa avaliação externa, indepen-
dente, que promova uma análise rigorosa e completa dos 
rastreios neonatais. Esta avaliação, entre os seus princi-
pais objeti vos, pode detalhar o grau de benefí cio clínico 
obti do durante todos estes anos de rastreio para as crian-
ças e famílias com patologia suspeitada ou identi fi cada. 
Também, de acordo com a EUCERD, reduzir o número 
de patologias rastreadas após avaliar a possibilidade de 
reti rada das situações em que não se tenha comprovado 
justi fi cável prevalência ou relevância do diagnósti co pre-
coce e a ponderação sobre o benefí cio da introdução de 
outras situações de maior peso em saúde pública. Ainda a 
análise e eventual alteração da forma como se arti culam 
o laboratório coordenador e os serviços de apoio clínico 
com o objeti vo de obter a monitorização dos efeitos 
obti dos que deverá ser constante e maior informação 
clínica aos médicos assistentes, a alteração do momento 
e modo como é transmiti da a informação sobre o rastreio 
e verdadeiro consenti mento dos pais, a educação de 
todo o pessoal envolvente. Finalmente, o início de uma 
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verdadeira colaboração com os restantes grupos euro-
peus, tal como foi proposto nos vários documentos da 
EUCERD. Até ao momento tudo permanece na mesma e, 
ao contrário do recomendado num, já divulgado, parecer 
elaborado em 2015 aquando da proposta de introdução 
do rastreio de fi brose quísti ca, pela comissão de éti ca do 
insti tuto que tutela estas ati vidades de rastreio, o rastreio 
ao RN tornou-se mais alargado sem ter havido sequer 
uma prévia avaliação dos rastreios já em curso. 
Aguarda-se assim que, tal como aconteceu com o 
Programa Nacional de Vacinação, se inicie rapidamente, 
por iniciati va dos poderes públicos, uma rigorosa análise 
dos rastreios neonatais e que sejam aceites e se cumpram 
orientações e recomendações nacionais e internacionais.
Estas urgentes melhorias deverão ser feitas em nome 
do, tão falado e menos aplicado, interesse superior da 
criança portuguesa. E para o seu benefí cio. Para as con-
seguirmos parece ser indispensável uma intervenção 
mais incisiva dos seus advogados naturais – os pediatras. 
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