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INTRODUGCAO: Doenca rara segundo o ministério da satide é aquela que abrange 65 pessoas em
cada 100.000 individuos. Esse tipo de doenca, em sua maioria é de origem genética, que podem
ser identificadas através do teste do pezinho ampliado. OBJETIVO: Este artigo tem por objetivo
demonstrar a importancia da disponibilidade do teste do pezinho ampliado no SUS para o
diagnostico de doengas raras. METODOLOGIA: Redizou- se uma revisdo de literatura
integrativa, utilizando artigos cientificos recentes, no intuito de atingir o objetivo proposto, com
busca de palavras chaves, tais como: teste do pezinho ampliado, doencas raras, triagem neonatal .
RESULTADOS: Atuamente o SUS oferece o teste do pezinho simples em que deve ser realizada
a coleta de sangue do calcanhar do bebé entre o segundo e o quinto dia de nascimento, com a
finalidade de diagnosticar doencas genéticas, metabdlicas e infecciosas, tais como, fenilcetondria,
hipotireoidismo congénito, fibrose cistica, deficiéncia de biotinidase, anemia falciforme e
hiperplasia adrenal congénita. Visando o diagnostico precoce de doencgas raras, que atualmente
no Brasil o nimero de portadores ultrapassa 13 milhdes, foi proposta uma lel em que visa a
ampliacdo do teste do pezinho, que atualmente sb existe disponivel na rede privada, o que
dificulta o acesso a maioria da populagdo, seja por falta de condic¢Oes financeiras ou por nao
considerar a importancia desse teste. Em torno de 75% das doencas raras, manifestam- se no
inicio da vida e acometem criangas de até cinco anos de idade. Geralmente sdo doencas
progressivas, degenerativas que podem cursar com morte e por serem raras, 0 diagnéstico e o
tratamento ainda sdo uma dificuldade enfrentada pel os pacientes. A ampliacdo do teste possibilita
o diagnostico de mais de 50 doencas, além disso, 0 investimento para incorporacdo na rede
publica se torna irrelevante se comparado a0 custo do tratamento. CONCLUSAO: O presente
trabalho traz consigo a importéncia da ampliagdo do teste do pezinho para salide publica no
Brasil, demonstrando a necessidade da identificacdo precoce de doencas raras para minimizar as
dificuldades no diagnostico e tratamento. _x000D_x000D_ x000D _
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