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Resumo: Introducdo: A Deficiéncia de Biotinidase (DB) é uma doenca metabdlica hereditaria, autossbmica
recessiva, de expressdo fenotipica variada que pode cursar com sSinais e sintomas graves,
predominantemente neuroldgicos e dermatol 6gicos.<br>Objetivos. Identificar o percentual de
pacientes falsos-positivos (FP) pela Triagem Neonatal em um estado brasileiro. Apresentar 0s
valores de referéncia dos métodos utilizados nas fases de triagem e confirmagdo do
diagnostico<br>Metodologia: O estudo baseou-se na andlise do banco de dados dos pacientes
inseridos desde a Triagem Neonatal para Deficiéncia de Biotinidase no Programa de triagem de
um Estado brasileiro. Foi compilado o nimero total de pacientes e 0 nUmero de pacientes que
apresentaram valores alterados no “teste do pezinho” e, posteriormente, classificados como FP.
Na triagem neonatal utiliza-se 0 método de fluorimunoensaio por tempo resolvido, no qual o
valor de referéncia de normalidade para dosagem de Biotinidase em sangue seco é maior que 60
nmol/min/dL. Ja no teste confirmatério, o método utilizado € o colorimétrico para dosagem sérica
quantitativa de biotinidase , e as faixas dos resultados séo: norma (5,2 a 9,3 nmol/min/dL),
heterozigoto (2,2 a 5,1 nmol/min/dL), Deficiéncia Parcial de DB (0,8 a 2,1 nmol/min/dL) e
Deficiéncia Profunda de DB (<0,8 nmol/min/dL). Entdo, quando as dosagens séricas
quantitativas de Biotinidase s&0 normais ou, em sua maioria, 0s heterozigotos, esses caracterizam-
se por testes falsos-positivos e, portanto, ndo necessitam de acompanhamentos adicionais de
salide.<br>Resultados: A DB foi inserida no Programa de Triagem no Estado em 2013 e desde
entdo foram triados 2.555.111 pacientes. Desses, 2856 foram encaminhados para os testes
confirmatérios 0 que representa 0,11% da amostra. Dentre os 2856 pacientes, 198 foram
diagnosticados com Deficiéncia de Biotinidase, sendo, portanto, 6,9% da amostra. Dentre esses
198 pacientes, nove foram diagnosticados com DB profunda e 189 pacientes confirmaram a DB
parcial.<br>Conclusdo: A Deficiéncia de Biotinidase é uma das doencas genéticas que sao
passiveis de tratamento medicamentoso eficaz e, por isso o diagnostico precoce é imprescindivel
para inicio da Biotina livre por via ora com o objetivo de evitar 0 surgimento de sinais e
sintomas ao longo da vida, principalmente em relagcdo os desenvolvimento neuropsicomotor.
Ainda, avaliacdo das taxas de FP e falsos-negativos é de fundamental para ajustes dos valores de
referéncia, a fim de manter valores aceitaveis de falsos-positivos, bem como evitar que pacientes
doentes ndo sejam identificados nos testes de triagem. O ideal é que os testes apresentem o
maximo de 3% de FP e, portanto, estd adequado no Estado.
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