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Resumo: [INTRODUÇÃO] - A triagem neonatal (TN) é uma importante ferramenta para o diagnóstico 
precoce e tratamento oportuno de diversas doenças raras (DR), as quais possuem dados 
epidemiológicos restritos no Brasil. Por isso, em 2020, foi estabelecida a Rede Nacional de 
Doenças Raras (RARAS), um consórcio de 40 centros brasileiros com objetivo de realizar um 
inquérito sobre DR. [OBJETIVOS] - Descrever dados epidemiológicos das DR com diagnóstico 
pela triagem neonatal. [METODOOLOGIA] - Este trabalho faz parte do inquérito realizado pela 
RARAS. Foi realizada uma coleta retrospectiva de casos com diagnóstico ou suspeita de DR 
atendidos nos centros participantes entre 2018-2019. Dados foram coletados utilizando 
formulário padrão na plataforma REDCap. Casos com diagnóstico realizado na TN foram 
selecionados para este estudo. [RESULTADOS] - Dos 12.530 participantes da RARAS, 900 
(7,18%) tiveram diagnóstico a partir da TN e eram naturais de todas as cinco regiões do Brasil: 
Sudeste (367, 42,38%), Centro-Oeste (226, 26,10%), Nordeste (169, 19,52%), Sul (60, 6,93%) e 
Norte (44, 5,08%). A maioria era do sexo feminino (599, 66,56%), de cor parda (431, 50,59%), 
com média de idade de 12,97 (±10,54) anos. 97,71% tinham diagnóstico confirmado, e em 
93,01% dos casos a confirmação diagnóstica foi etiológica. O Sistema Único de Saúde foi o 
principal financiador do diagnóstico (793, 98,27%). Os diagnósticos prevalentes foram 
Fenilcetonúria (454), Hipotireoidismo congênito (145), Fibrose cística (117) e Hiperplasia 
adrenal congênita (87). A taxa de recorrência familiar foi de 12,20%, enquanto a de 
consanguinidade foi de 11,46%. A média de idade materna ao nascimento foi de 27,37 (±7,04) 
anos e, a paterna, de 30,66 (±7,20) anos. Internação prévia foi relatado em 201 (22,89%) casos, 
com uma média de 2,37 internações para cada participante, sendo o CID-10 E25 (Fenilcetonúria) 
o principal motivo da internação. A taxa de mortalidade foi de 0,34%, sendo a principal causa os 
distúrbios do metabolismo de aminoácidos de cadeia ramificada e do metabolismo dos ácidos 
graxos. [CONCLUSÃO] - A baixa taxa de mortalidade apresentada por este grupo populacional 
em relação à taxa de mortalidade infantil do Brasil em 2019 (1,33%), além do menor número 
médio de internações em relação ao número geral da RARAS (4,12), demonstram que o 
diagnóstico precoce por meio da TN é fundamental para uma melhoria no desfecho clínico e na 
qualidade de vida das pessoas com DR. Ademais, este grupo populacional apresentou uma taxa 
de consanguinidade superior ao dado geral da RARAS (6,4%) e aos dados do Brasil (1,6%), o 
que se justifica pelas doenças triadas terem, em sua maioria, herança autossômica recessiva.
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