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Trabalhos Cientificos

Teste Do Pezinho: As Principais Doencgas Genéticas Enddcrinas

Introducdo: O teste do pezinho é uma politica pablica e uma ferramenta essencia datriagem
neonatal, contribuindo para o diagndstico precoce de doencgas genéticas enddcrinas com impacto
direto na morbimortalidade infantil, especialmente o hipotireoidismo congénito e hiperplasia
adrenal congénita.Objetivos: Investigar o acervo cientifico acerca daimportancia do diagnéstico
precoce das doencas genéticas enddcrinas mais preval entes por meio do teste do pezinho.
Metodologia: Trata-se de uma revisdo integrativa, com abordagem qualitativa, através de
pesquisa bibliogréfica e de acordo com o protocolo PRISMA. Realizou-se a busca nas bases de
dados online PubMed (National library of Medicine) e BV S (Biblioteca Virtual em Salide) em
setembro de 2025, mediante os descritores* Neonatal Screening“ AND “Congenital
Hypothyroidism” AND “ Adrena Hyperplasia, Congenital”. Foram incluidos os artigos
disponiveis integralmente e publicados nos ultimos 05 anos, sem restricao de idioma. Foram
excluidos artigos pagos e que apresentavam duplicidade de publicagdo, resultando em 04
artigos.Resultados: hipotireoidismo congénito apresenta-se como a doenca endocrinamais
prevalente, com taxa de 1:2000 a 1:4000 nascidos vivos e nimeros mais altos em regides com
variedade genéticamaior e menor acesso a triagem. Se ndo identificado precocemente, pode levar
a atrasos neuropsi comotores e comprometimentos cognitivos irreversiveis. Quando iniciado nas
primeiras semanas de vida, alevotiroxinareverte este risco quase totalmente, confirmando o
impacto positivo datriagem neonatal. Outra doenca enddcrina evidenciada pel o teste do pezinho
€ aHiperplasia Adrenal Congénita (HAC), que traz umaincidéncia de 1:10.000 e 1:20.000
nascidos vivos no cendrio internacional. Esse conjunto de doencas genéticas gera desidratacéo
grave, insuficiéncia adrenal e pode levar a 6bito nas primeiras semanas de vida caso hagja atraso
no diagnéstico. A triagem neonatal detecta niveis alterados de 17-hidroxiprogesterona e permite
imediata terapia de reposi¢cdo, prevenindo complicactes fatais. Paises de alta renda que possuem
inclusdo universal do hipotireoidismo congénito em seus programas de triagem, apresentam
reducdo importante na deficiéncia intelectual associada. Paises em desenvolvimento apontam
desigualdade na cobertura da triagem e atraso naliberacéo de resultados, o que pode reduzir a
efetividade do rastreamento. Ja em paises de baixa renda, existem barreiras como falta de
infraestrutura laboratorial e restrigdes financeiras, mas analises econdmicas confirmam uma
efetividade e custo-beneficio positivo alongo prazo para atriagem. O teste do pezinho representa
uma estratégia com atos indices de efetividade para melhora da qualidade de vida e reducédo da
morbimortalidade, otimizando os custos da salde publica.Conclusdo: Logo, o teste do pezinho
possibilita o diagndstico precoce de doengas enddcrinas, permitindo tratamento imediato,
prevencdo de complicagdes graves e melhor qualidade de vida ao recém-nascido, reduzindo
custos ao sistema de salde.
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