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RESUMO

A triagem neonatal, conhecida popularmente como “teste do pezinho”, representa uma
das mais importantes estratégias de prevencdo e promocdo da saude infantil. Ao
possibilitar a deteccdo precoce de doencas metabdlicas, genéticas e enddcrinas, essa
pratica contribui de forma decisiva para a reducdo de complica¢des, incapacidades e da
mortalidade neonatal. Este estudo buscou compreender o papel da enfermagem nesse
processo, destacando sua atuacdo tanto na coleta e manejo das amostras quanto na
orientacdo as famiias e acompanhamento dos casos confirmados. Os achados
evidenciam que o enfermeiro desempenha funcdo essencial no ambito técnico, educativo
e humanizado, sendo elo entre paciente, familia e equipe multiprofissional. Contudo, a
literatura aponta fragilidades relacionadas a formagdo académica e a necessidade de
maior investimento em capacitacdo especifica para o fortalecimento da pratica. Conclui-
se gque a enfermagem € protagonista na consolidacéo da triagem neonatal como politica
publica de saude, promovendo o cuidado integral e equitativo desde os primeiros dias de
vida.

Palavras-chave: Triagem neonatal. Enfermagem. Saude infantil. Diagndstico precoce.
Humanizacéao.

ABSTRACT
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Neonatal screening, popularly known as the “heel prick test,” represents one of the most
important strategies for the prevention and promotion of child health. By enabling the
early detection of metabolic, genetic, and endocrine diseases, this practice plays a
decisive role in reducing complications, disabilities, and neonatal mortality. This study
sought to understand the role of nursing in this process, highlighting its contribution not
only to the collection and handling of samples but also to family guidance and follow-up
of confirmed cases. The findings show that nurses play an essential role in technical,
educational, and humanized aspects, acting as a bridge between patients, families, and
the multidisciplinary team. However, the literature points out weaknesses related to
academic training and the need for greater investment in specific qualification to
strengthen the practice. It is concluded that nursing is a key player in consolidating
neonatal screening as a public health policy, promoting comprehensive and equitable
care from the very first days of life.
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INTRODUCAO

A triagem neonatal é um dos pilares da saude publica, sendo fundamental para a
identificacdo precoce de doencas congénitas e metabdlicas que podem comprometer o
desenvolvimento e a sobrevida do recém-nascido (Ministério da Saude, 2021). A
deteccdo precoce permite intervencbes imediatas, reduzindo sequelas,
morbimortalidade e custos associados ao tratamento tardio (Therrell et al., 2015). Entre
0s principais exames realizados estdo o Teste do Pezinho, o Teste da Orelhinha, o Teste
do Coracéozinho e o Teste do Olhinho, que, juntos, compdem um conjunto de avaliacbes
essenciais para garantir um crescimento saudavel (Saude Brasil, 2022).

Historicamente, a triagem neonatal evoluu com o avan¢co da medicina
diagnoéstica. O Teste do Pezinho, por exemplo, foi introduzido no Brasil na década de
1970 e hoje € obrigatério em todo o territério nacional, sendo capaz de identificar
doencas como fenilcetontria, hipotireoidismo congénito e fibrose cistica (PERIGOLO et
al., 2022).

A ampliacdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) permitiu a
inclusdo de novas patologias no painel de exames, reforcando a importancia do
diagnéstico precoce (Brasil, 2014). No entanto, ainda existem desafios significativos,
como a falta de acesso universal em regifes remotas, a demora na coleta e a defasagem
na divulgacdo de resultados, que podem retardar o inicio do tratamento e agravar o
prognostico dos recém-nascidos (MALLMANN et al., 2019).

A equipe multiprofissional, especialmente enfermeiros e médicos pediatras,
desempenha um papel crucial na realizacdo dos testes e na orientacdo das familias
sobre sua importancia (Santos et al., 2019). A adesé&o dos pais € um fator determinante,
visto que a recusa ou o0 desconhecimento sobre os exames pode levar a diagnésticos
tardios e complicacdes irreversiveis (Ramos & Alves, 2021). Além disso, a falta de
capacitacdo de profissionais da atencéo basica e a insuficiéncia de recursos em algumas
localidades séo barreiras que dificultam a efetividade da triagem neonatal (Costa et al.,
2020).

O atraso na coleta ou na liberacdo dos resultados pode comprometer o
prognéstico do recém-nascido, especialmente em doengas que exigem intervencéo
imediata, como a deficiéncia de biotinidase e a anemia falciforme (Marinho et al., 2020).
Estudos mostram que a falha no seguimento dos casos positivos € outro problema
recorrente, exigindo maior integracdo entre os servicos de saude e as familias (Marques
et al., 2019).




A triagem neonatal € uma estratégia eficaz para prevenir complicacdes graves em
recém-nascidos, mas sua efetividade depende da qualidade da coleta, da agilidade na
analise e do acesso ao tratamento precoce. Frente a essa realidade, cabe indagar: Quais
obstaculos comprometem a plena realizacdo da triagem neonatal brasileira, e que
caminhos promovem maior engajamento populacional e confiabilidade diagnéstica?

A triagem neonatal é um direito garantido por lei (Lei n°® 14.154/2021) e um dos
maiores avancos na pediatria preventiva. Doencas como o hipotireoidismo congénito, se
ndo tratadas nas primeiras semanas de vida, podem levar a retardo mental irreversivel,
enquanto a fenilcetondria ndo diagnosticada causa danos neurolégicos graves (Saude
Brasil, 2022). Apesar disso, desigualdades regionais e falhas operacionais ainda limitam
0 alcance ideal do programa.

Este estudo justifica-se pela necessidade de ampliar o acesso a triagem neonatal,
reduzir o tempo entre diagndstico e tratamento e fortalecer a educacdo em saude para
gestantes e familiares. Aléem disso, a qualificacdo dos profissionais de satde e a melhoria
na logistica de transporte de amostras sdo aspectos criticos que demandam atengéo
(Therrell et al., 2015). A notificacdo compulséria de doencas rastreadas e a integracao
entre maternidades, laboratérios e unidades de salde sdo estratégias que podem
otimizar o processo (Ministério da Saude, 2021). Programas de conscientizacao publica,
como campanhas em redes sociais e pré-natal, também sdo essenciais para aumentar
a adesado (Ramos & Alves, 2021).

O objetivo deste estudo € analisar os principais desafios na implementacdo da
triagem neonatal no Brasil e propor estratégias para melhorar sua eficacia e busca-se
identificar as doengas mais comumente diagnosticadas pela triagem neonatal e seu
impacto na saude do recém-nascido, avaliar os fatores que dificultam a coleta oportuna
e a liberacdo dos resultados, investigar o papel da equipe de saude na orientacdo das
familias e no seguimento dos casos positivos e propor acdes educativas e politicas
publicas para ampliar a cobertura e a qualidade da triagem neonatal.

2. MATERIAIS E METODOS

Trata-se de uma revisdo de literatura de carater integrativo, que buscou reunir,
analisar e sintetizar produgcbes cientificas sobre a triagem neonatal e o papel da
enfermagem nesse processo. O método integrativo foi escolhido por permitir a
construcdo de um panorama atualizado sobre o tema, abrangendo diferentes
abordagens metodoldgicas e possibilitando a identificacdo de lacunas de conhecimento.

A busca foi realizada entre os meses de fevereiro a setembro de 2025, em bases
de dados nacionais e internacionais, incluindo SciELO, LILACS, PubMed e Google
Scholar. Utilizaram-se descritores controlados e ndo controlados em portugués e inglés,
como: “triagem neonatal’, “teste do pezinho”, “enfermagem”, “diagnéstico precoce”,
“saude da crianga” e “nursing neonatal screening”.

Foram incluidos artigos publicados entre 2015 e 2025, disponiveis na integra, em
portugués, inglés ou espanhol, que abordassem direta ou indiretamente a atuacao da
enfermagem no contexto da triagem neonatal. Excluiram-se trabalhos duplicados,
resumos sem acesso ao texto completo, dissertacdes, teses e producbes que nao
apresentassem relacao direta com o objeto de estudo.

Apoés a selegdo inicial, os estudos foram submetidos a leitura criteriosa, sendo
extraidos dados referentes ao objetivo, metodologia, principais resultados e
contribuicbes para a pratica da enfermagem. As informacdes foram organizadas em
guadros de sintese e discutidas de forma descritiva e critica, buscando articular as
evidéncias cientificas ao contexto pratico e as politicas publicas vigentes.

O processo metodologico seguiu as etapas recomendadas para revisdes
integrativas: (1) definicdo da questdo de pesquisa, (2) estabelecimento dos critérios de
inclusédo e excluséo, (3) busca nas bases de dados, (4) analise e categorizacdo dos




estudos selecionados, (5) interpretacdo dos resultados e (6) sintese do conhecimento
produzido.

3.REVISAO BIBLIOGRAFICA

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) é considerado como uma
importante estratégia preventiva que visa rastrear doencas, identificando-as nas
primeiras horas ou dias de vida do recém-nascido assintomatico, a fim de proporcionar
0 acompanhamento e o tratamento das criancas com diagnéstico positivo nas redes de
atencéo do Sistema Unico de Saude (SUS) (RODRIGUES et al., 2019).

De acordo com o Manual Técnico de Triagem Neonatal Bioldgica do Ministério da
Saude (2018), nas Ultimas duas décadas, houve uma reducao de 77% na mortalidade
infantil. No entanto, apesar de ser um numero significativo, a garantia do direito a vida e
a saude de todas as criancas brasileiras ainda nao foi alcancada. Nesse sentido, torna-
se necessario dar continuidade as estratégias para a prevencao de agravos na infancia,
a exemplo dos exames da triagem neonatal, com o intuito de reduzir a morbimortalidade
infantil e garantir-lhes esses direitos.

E valido destacar quatro exames realizados na triagem neonatal: triagem
metabdlica (teste do pezinho); triagem auditiva (teste da orelhinha); triagem visual (teste
do olhinho); e o exame de oximetria de pulso (teste do coracdozinho) (BRASIL, 2017).

Dentre esses, 0 teste do pezinho é considerado como um dos exames mais
importantes, uma vez que possibilita a deteccao de seis tipos de doencas: fenilcetonlria
(PKU), hipotireoidismo congénito (HC), hemoglobinopatias (Hb), fibrose cistica (FC),
hiperplasia adrenal congénita (HAC) e deficiéncia da biotinidase (DB); as quais, quando
ndo identificadas precocemente, podem trazer maleficios ao desenvolvimento da crianga
ou podem ainda leva-la ao 6bito (RODRIGUES et al., 2019).

Conforme Morais et al. (2020), a triagem neonatal € uma estratégia disponivel
através do sistema publico de saude por meio da Atencao Primaria a Saude, e abrange
a maior parte das criancas brasileiras. E uma ferramenta fundamental na area da
genética que contempla os principios e diretrizes do SUS. Nesse contexto, destaca-se
0s principios da universalidade, da equidade e da integralidade, que sdo norteadores da
Atencdo Bésica, da Atencdo Especializada e das Maternidades, as quais representam
0s meios de acesso ao sistema de saude primariamente do neonato.

Desse modo, a triagem neonatal € um importante método de rastreamento e, em
caso de positividade para alguma das doencas contempladas, necessita de uma
investigacdo com outros exames complementares a fim de, confirmar o diagnostico e de
garantir intervencdo benéfica e acompanhamento longitudinal por uma equipe
multidisciplinar dos servi¢cos de saude (WITCHEL, 2019).

HISTORIA DA TRIAGEM NEONATAL/TESTE DO PEZINHO

A historia da triagem neonatal inicia com os esforcos de cientistas para detectar
precocemente a fenilcetondria. Essa doenca, causada por alteracdo genética, leva a
altas concentracbes de fenilalanina no sangue, o que provoca lesdes cerebrais e
deficiéncia intelectual (WOOLF; ADAMS, 2020).

Na década de 1960, os mecanismos causais e 0s sintomas mais comuns foram
sendo esclarecidos, e era possivel fazer testes na urina, mas o diagnéstico continuava
tardio. A ideia de uma triagem de recém-nascidos comecou a ganhar forca, mas a coleta
de urina nessa faixa etaria nao é tdo simples. Para que fosse adotada amplamente,
precisaria haver uma técnica de facil realizacdo, o que foi conseqguido pela adocéo da
gota de sangue armazenada seca em papel especial (GUTHRIE; SUSI, 1963).




A partir dessa inovacdo, passou-se a usar essa amostra de sangue seco para a
realizacado de outras analises. A sequnda doenca a ser rastreada foi o hipotireoidismo
congénito, que também pode levar a deficiéncia intelectual se nao for feita a reposicao
do hormadnio tireoidiano. Com 0 sucesso dessas iniciativas, a triagem neonatal comecou
a se expandir pelo mundo, inicialmente pela Europa ocidental, alcancando, na década
de 1980, a grande maioria dos paises da regiao. Nos Estados Unidos, esse programa
iniciou-se precocemente, na década de 1960, mas se desenvolveu de forma desiqual
entre 0s estados. O painel de testes foi se expandindo gradualmente, alcancando grande
nimero de anormalidades testaveis, em especial apds a introducdo da espectrometria
de massa em tandem (MS/MS) (MESQUITA et al., 2017).

Este método permitiu avaliar a concentracdo dos diferentes aminoacidos na
amostra sanquinea, abrindo a possibilidade de pesquisar alteracdes do metabolismo das
proteinas e dos acidos graxos, além das acidemias organicas (um conjunto de mais de
quarenta doencas). Mais recentemente, a popularizacdo das técnicas de biologia
molecular tem permitido também a deteccdo de mais tipos de doencas genéticas, como
a imunodeficiéncia combinada severa, atrofia muscular espinhal, entre outras (FERRI;
FIGUEIREDO, 2017).

DOENCAS TRIADAS PELO TESTE DO PEZINHO
Fenilcetonuria

A fenilcetondria (PKU) é um erro inato do metabolismo de etiologia autossémica
recessiva. Ela é causada por uma mutacdo no gene que codifica a enzima fenilalanina
hidroxilase (PAH), ativada no figado e responsavel pela hidroxilacdo da fenilalanina,
convertendo-a em tirosina, que é imprescindivel para a producdo de neurotransmissores.
Uma diminuicdo da conversdo enzimatica da fenilalanina em tirosina pode ser causada
por mutacbes no gene PAH, bem como por defeitos na sintese ou reciclagem das
biopterinas, uma vez que a reacao necessita simultaneamente da enzima PAH e do
cofator tetrahidrobiopterina (BH4) (VILARINHO et al., 2016).

Sendo assim, a formacdo de melanina, serotonina, catecolaminas e outros
neurotransmissores fica prejudicada. Pacientes com PKU possuem concentracao
plasmatica de fenilalanina aumentada (hiperfenilalaninemia), que se acumula nos
tecidos, principalmente no sistema nervoso central. Além disso, a fenilalanina pode ser
convertida em outros compostos, como o0 acido fenilpirivico, presente em grandes
guantidades na urina, deixando-a com um cheiro muito forte (BRASIL, 2017).

A triagem é realizada a partir da dosagem quantitativa da fenilalanina sanguinea
em amostras colhidas em papel filtro. Recomenda-se que a coleta seja feita somente
apos 48 horas do nascimento, pois, para que o aumento da fenilalanina possa ser
detectado, é fundamental que a crianca tenha ingerido uma quantidade adequada de
proteina. Mesmo as criangas de risco, que ainda ndo tiveram contato com leite materno,
podem ter o sandue colhido, desde aque estejam sob dieta parenteral (rica em
aminoacidos essenciais) (MORAIS et al., 2020).

O rastreamento da PKU ¢é efetuado com base na deteccdo de
hiperfenilalaninemia. A concentracdo de fenilalanina nos recém-nascidos com PKU é
normal ao nascer, mas aumenta rapidamente nos primeiros dias de vida apos a ingestao
de leite. Os métodos laboratoriais utilizados para avaliar a PKU sdo espectrometria de
massa em tandem, cromatografia liquida de alto desempenho (HPLC), cromatografia
gasosa e testes enzimaticos e fluorimétricos (BRASIL, 2017).

A atuacdo da enfermagem é essencial em todas as etapas da triagem neonatal,
desde a coleta da amostra até a orientacdo aos pais sobre a importancia dos testes. O
processo exige conhecimento técnico para realizar a puncdo adequada, garantindo a




gualidade do material colhido e evitando resultados falso-positivos ou inconclusivos.
Além disso, o enfermeiro desempenha papel educativo fundamental, esclarecendo as
familias a relevancia dos exames para o diagnoéstico precoce e reduzindo resisténcias
ou atrasos que podem comprometer o prognoéstico (Machado et al., 2020).

Outro ponto relevante é o acompanhamento do fluxo da amostra, que deve ser
enviado ao laboratério em tempo habil. O transporte inadequado do papel filtro ou o
armazenamento incorreto pode comprometer a analise, ocasionando a necessidade de
nova coleta, o que gera ansiedade nas familias e pode atrasar o inicio do tratamento.
Assim, a equipe de enfermagem deve ser continuamente capacitada para manejar
corretamente 0s materiais e orientar 0os pais sobre os cuidados até o envio ao servico de
referéncia (Reis et al., 2021).

A triagem neonatal ndo se limita apenas a deteccao da fenilcetondria ou do
hipotireoidismo congénito. Nos Ultimos anos, a expansao do painel de doencas incluiu
condicbes como a fibrose cistica, a deficiéncia de biotinidase e a hemoglobinopatia
falciforme, todas com impacto significativo na qualidade de vida quando né&o
diagnosticadas precocemente. Nesse contexto, o papel do enfermeiro torna-se ainda
mais estratégico, pois ele é um elo entre a familia, os servi¢os laboratoriais e a rede de
atencdo basica que acompanha o recém-nascido ao longo do desenvolvimento (Silva;
Furtado, 2019).

O aconselhamento familiar é outra dimenséo essencial. Muitos pais desconhecem
as consequéncias de doencas congénitas assintomaticas nos primeiros dias de vida, o
gue reforca a necessidade de uma comunicagdo clara, empéatica e acessivel por parte
da enfermagem. A compreensdo adequada sobre a finalidade do exame favorece a
adesdao, reduz recusas e fortalece a confianca no servico de saude. Nesse sentido, a
humanizacdo do cuidado deve caminhar junto com a precisdo técnica (Oliveira et al.,
2020).

Além da coleta, a enfermagem também participa do seguimento em casos
positivos. A confirmagdo diagndstica e o encaminhamento do bebé para servicos
especializados exigem um acompanhamento continuo da familia. Cabe ao enfermeiro
identificar barreiras de acesso, orientar sobre a importancia do tratamento imediato e,
guando necessario, acionar a rede de apoio social para garantir adesdo ao plano
terapéutico (Costa; Almeida, 2018).

Estudos recentes apontam que a demora na devolutiva dos resultados ainda é um
dos maiores entraves da triagem neonatal no Brasil, especialmente em regiées com
infraestrutura limitada. Essa realidade exige da enfermagem uma postura ativa na
cobranca e monitoramento dos servi¢os, reduzindo os intervalos entre coleta, andlise e
inicio do tratamento. Em alguns municipios, a implementacdo de protocolos de
acompanhamento informatizados tem mostrado avancos nesse sentido (Ferreira;
Santos, 2021).

A educacdo permanente dos profissionais também merece destaque. Muitos erros
relacionados a coleta e interpretacdo dos exames estdo associados a falta de
capacitacdo da equipe. A oferta de treinamentos regulares, oficinas praticas e
atualizacdo sobre novas doencas incluidas no painel sdo estratégias fundamentais para
fortalecer a atuacdo da enfermagem na triagem neonatal. Tais investimentos refletem
diretamente na redugcdo de falhas e no aumento da confiabilidade dos resultados
(Menezes et al., 2022).

A triagem neonatal deve ser compreendida ndo apenas como uma pratica
laboratorial, mas como uma politica publica de impacto social. A atuacdo da enfermagem
vai além da técnica, pois envolve cuidado, educacdo e vigilancia em saude. O
enfermeiro, ao estabelecer vinculo com a familia, contribui para a construcdo de uma
rede de apoio que favorece tanto a prevencdo quanto o acompanhamento em longo




prazo, garantindo que o0s recém-nascidos tenham maiores chances de crescimento
saudavel e desenvolvimento pleno (Pereira; Rodrigues, 2020).

4. CONCLUSAO

A triagem neonatal se configura como uma das mais relevantes estratégias de
saude publica para a prevencdo de agravos e promoc¢ao da qualidade de vida em recém-
nascidos. Ao identificar precocemente doencas metabdlicas, genéticas e enddcrinas,
garante-se 0 inicio imediato de intervencbes capazes de reduzir complicagles,
incapacidades e até a mortalidade infantil. Nesse contexto, o papel da enfermagem é
central, tanto na realizacdo da coleta e no correto manejo das amostras, quanto na
orientagdo as familias e no acompanhamento dos casos positivos. A atuacdo do
enfermeiro ultrapassa a dimensao técnica, incorporando aspectos educativos,
humanizados e éticos que sdo fundamentais para a consolidacdo dessa pratica como
um direito de todos.

A andlise da literatura evidencia que a enfermagem contribui ndo apenas com a
execucdo da triagem, mas também com a gestdo da informacdo, o aconselhamento
familiar e o fortalecimento das politicas publicas que sustentam o Programa Nacional de
Triagem Neonatal. Essa insercdo qualifica a rede de atencdo, garantindo maior
capilaridade do servico e reduzindo desigualdades no acesso. Além disso, a capacitacao
continua dos profissionais representa um eixo estratégico para a manutencdo da
gualidade do processo, favorecendo a deteccao precoce e o encaminhamento oportuno
dos casos.

Dessa forma, a triagem neonatal deve ser compreendida como um processo
interprofissional no qual a enfermagem ocupa posicado de destaque. A literatura mostra
gue, quanto mais integrada e humanizada é a participacdo do enfermeiro, melhores séo
os resultados alcancados tanto no nivel individual, ao proporcionar acolhimento e
seguranca as familias, quanto no nivel coletivo, ao reforcar a prevencao de agravos e o
fortalecimento do Sistema Unico de Satde. Assim, reforca-se que a valorizagéo do papel
da enfermagem na triagem neonatal ndo € apenas uma necessidade técnica, mas
também um compromisso ético e social com a saude infantil e a garantia de cidadania
desde os primeiros dias de vida.
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