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RESUMO

INTRODUCAO: A triagem neonatal, conhecida como teste do pezinho, é uma estratégia essencial
para a deteccdo precoce de doengas congénitas, permitindo intervengdes oportunas e prevengao de
sequelas. Com os avangos tecnoldgicos, a modalidade ampliada passou a incorporar métodos mais
sensiveis, o que aumentou sua capacidade diagnéstica. METODOLOGIA: Trata-se de uma revisao
integrativa da literatura, realizada nas bases de dados PubMed, SciELO, Biblioteca Virtual em Saude
e Portal CAPES, no periodo de 2015 a 2025. Foram utilizados descritores controlados e operadores
booleanos, incluindo artigos disponiveis na integra e excluindo estudos que ndo atendiam ao objetivo
proposto. Ao final, 10 artigos foram selecionados para andlise. RESULTADOS: Os estudos
evidenciaram que a triagem neonatal ampliada contribui significativamente para o diagndstico
precoce de doengas metabolicas, genéticas e endocrinas. Destacou-se o uso de tecnologias, como a
espectrometria de massa em tandem, que proporciona maior precisao diagndstica. Observou-se, ainda, que
o controle de qualidade e a correta execucdo das etapas laboratoriais sdo fundamentais para a
confiabilidade dos resultados. DISCUSSAO: A analise dos estudos reforca que a atuacdo do
biomédico € essencial em todas as etapas do processo, desde a analise laboratorial até a interpretacao
dos resultados. Além disso, fatores como a desigualdade regional e as limitagdes estruturais ainda
representam desafios a efetividade da triagem neonatal no Brasil. CONCLUSAQO: Conclui-se que o
biomédico desempenha papel fundamental na garantia da qualidade diagndstica na triagem neonatal
ampliada, contribuindo para a deteccao precoce de doencas e para a promocgao da satude publica.
Descritores: Triagem Neonatal; Teste do Pezinho; Diagnostico Laboratorial; Biomédico; Doencas
Congeénitas.

INTRODUCAO

A triagem neonatal, popularmente conhecida como teste do pezinho, constitui uma das
principais estratégias de prevencdo em saude publica, ao possibilitar a identificagdo precoce de
doencas genéticas, metabodlicas e endocrinas em recém-nascidos. No Brasil, sua consolidagdo ocorreu
com a implementacdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), responsavel por
estabelecer diretrizes para o rastreamento dessas condi¢des, com o objetivo de reduzir a
morbimortalidade infantil e prevenir sequelas irreversiveis (Brasil, 2023; Silva; Gongalves, 2020).
No entanto, a efetividade desse programa nao depende apenas de sua existéncia, mas também da
qualidade das etapas do processo e do acesso oportuno ao diagnostico e ao tratamento.

Com o avango das tecnologias laboratoriais, especialmente no campo da biologia molecular e

da bioquimica clinica, ampliou-se a triagem neonatal por meio do teste do pezinho ampliado. Essa
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modalidade incorpora técnicas como a espectrometria de massa em tandem (MS/MS), permitindo a
analise simultdnea de multiplos metabolitos a partir de amostras de sangue seco, o que amplia
significativamente o nimero de doengas rastreadas (Lima et al., 2022; Fiocruz, 2022). Apesar desse
avango, a incorporagdo tecnoldgica, por si s0, ndo garante melhores desfechos clinicos, sendo
necessdria a interpretagéo adequada dos resultados e a integragdo com protocolos clinicos eficazes.

Entre as doencas detectdveis, destaca-se a fenilcetonuria (PKU), um erro inato do
metabolismo caracterizado pela deficiéncia da enzima fenilalanina-hidroxilase, que leva ao acimulo
de fenilalanina no organismo e pode causar danos neurologicos irreversiveis quando nao
diagnosticada precocemente (Souza et al., 2020; Santos et al., 2020). A triagem neonatal permite a
identificacdo dessa condi¢do ainda na fase assintomatica, possibilitando intervengdo precoce por meio do
controle dietético, o que evidencia o impacto direto do diagnostico laboratorial na prevencao de
agravos e na melhoria do prognostico clinico.

Nesse contexto, a atuacdo do biomédico ¢é essencial para garantir a qualidade e a
confiabilidade do diagnostico laboratorial. Esse profissional atua em todas as etapas do processo,
desde a correta coleta e o acondicionamento das amostras em papel-filtro até a execugdo das analises € a
interpretagdo dos resultados. Além disso, € responsavel pelo controle de qualidade dos exames e pela
validacao dos métodos utilizados, assegurando precisdo diagnostica (Silva; Gongalves, 2020). Dessa
forma, o biomédico assume um papel estratégico na articulagdo entre a tecnologia laboratorial e a pratica
clinica, contribuindo diretamente para a efetividade da triagem neonatal.

Apesar dos avangos observados, a implementagdo do teste do pezinho ampliado no Brasil
ainda enfrenta desafios significativos, especialmente quanto a desigualdade regional, as limitagdes
estruturais e a necessidade de qualificagcdo profissional. A expansao da cobertura do exame depende
de investimentos em infraestrutura laboratorial, na logistica de transporte de amostras e na capacitagao
continua dos profissionais envolvidos (Brasil, 2023; Fiocruz, 2022). Nesse sentido, a discussdo sobre
a atuacdo do biomédico torna-se ainda mais relevante, uma vez que a qualidade do diagndstico esta
diretamente relacionada a competéncia técnica e cientifica desse profissional, o que reforca a
importancia de sua valorizagdo no contexto da satide publica.

Diante desse cenario, evidencia-se a necessidade de compreender, de forma mais aprofundada,
a atuacao do biomédico no contexto da triagem neonatal ampliada, especialmente no que se refere a
garantia da qualidade analitica, a interpretacao dos resultados e a contribui¢do para o diagndstico
precoce de doengas congénitas. Assim, este estudo tem como objetivo analisar o papel do biomédico
no diagnostico laboratorial do teste do pezinho ampliado, destacando sua relevancia para a efetividade

das estratégias de triagem neonatal e para a promoc¢ao da satde publica.
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METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, realizado por meio de revisdo integrativa da literatura, que
permitiu reunir, avaliar e sintetizar o conhecimento cientifico ja publicado. A escolha dessa
abordagem se deu por possibilitar uma anélise ampla e critica da atuagdo do biomédico no diagndstico
laboratorial do teste do pezinho ampliado, destacando sua importancia para a detec¢ao precoce de
doengas congénitas e para a promogao da satde neonatal.

O levantamento bibliografico foi realizado entre setembro de 2025 e junho de 2026,
abrangendo publicacdes nacionais e internacionais. Foram consultadas as bases de dados PubMed
Central, SciELO, Biblioteca Virtual em Satide (BVS) e Portal de Peridédicos da CAPES, reconhecidas pela
credibilidade e abrangéncia. Os descritores utilizados, baseados nos
Descritores em Ciéncias da Satude (DeCS), foram: "teste do pezinho" (newborn screening),

"triagem neonatal" (neonatal screening), "biomédico" (biomedical scientist), "doengas congénitas"
(congenital diseases) e "diagnostico laboratorial" (laboratory diagnosis). As buscas combinaram
operadores booleanos, como ("teste do pezinho" AND "triagem neonatal") AND

("biomédico" OR "diagndstico laboratorial"), Para refinar os resultados e garantir relevancia.

Foram incluidos artigos publicados entre 2015 e 2025, disponiveis na integra, de acesso livre
e escritos em portugués, inglés ou espanhol. Foram excluidos TCCs, dissertagdes, teses, artigos
duplicados, pesquisas com animais e trabalhos que ndo abordavam diretamente a atuagdo do biomédico
ou o diagnostico laboratorial.

Apos a selecdo inicial com base em titulos e resumos, os artigos selecionados foram analisados
criticamente, o que permitiu identificar as principais contribuigdes sobre o papel do biomédico no teste
do pezinho ampliado e suas implicagdes clinicas, tecnoldgicas e sociais. Essa abordagem possibilitou
compreender como a atuagao do biomédico influenciou a efetividade do diagndstico e contribuiu para
a prevencao e manejo precoce de doengas congénitas.

A selecao dos estudos ocorreu por meio das etapas de identificagdo, triagem, elegibilidade e
inclusdo, conforme critérios previamente estabelecidos. O processo de selecio dos estudos ¢é

apresentado na Figura 1.
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Figura 1 — Fluxograma do processo de sele¢do dos estudos incluidos na revisao.

IDENTIFICACAO

Registros identificados nas bases de dados (n = 320):
e PubMed (n = 142)
* BVS (n=78)
e CAPES (n = 64)
e SciELO (n = 36)

Total de registros identificados (n = 320)

r i N\
e TRIAGEM

Registros ap6s remogao de duplicados (n = 268)

G'HI

Registros duplicados removidos (n = 52)

L

(& = B
e SELECAO
Registros submetidos a leitura de

titulos e resumos (n = 268)

Registros excluidos (n = 210), por:
e Nao abordavam triagem neonatal
* N&o abordavam diagndstico laboratorial

ol

| * Nao mencionTm a atuacao do biomédico )
Ih N
o ELEGIBILIDADE

Artigos avaliados na integra (n = 58)

Artigos excluidos (n = 48), por: L
e Fora do periodo de 2015-2025

e Texto incompleto

* Nao atendiam ao objetivo do estudo
® Estudos com animais

e Revisdes fora do foco

~
e INCLUSAO
Estudos incluidos na revisao integrativa

(n=10)

B

Fonte: Elaborado pela autora, 2026.

RESULTADOS

Foram incluidos 10 estudos nesta revisdo, conforme apresentado na Figura 1. A caracterizagao
dos estudos incluidos ¢ apresentada na Tabela 1. Os artigos analisados abordaram, de forma geral, a
importancia da triagem neonatal como estratégia fundamental para o diagnostico precoce de doengas
congénitas, bem como o papel do biomédico na garantia da qualidade dos exames laboratoriais.

Observou-se que os estudos destacam a relevancia do uso de tecnologias laboratoriais
avangadas, como a espectrometria de massa em tandem, que permite ampliar o nimero de doengas
rastreadas e contribui para maior precisdo diagnostica. Além disso, evidenciou-se que o controle de
qualidade e a correta execugao das etapas laboratoriais sdo fundamentais para evitar resultados falsos-
positivos ou falsos-negativos.

Outro ponto recorrente nos estudos refere-se a importancia da atuacdo do biomédico na

C

@ @ Este é um artigo publicado em acesso aberto (Open Access) sob a licenca CreativeCommons Attribution, que permite uso, distribuicao e
reproducao em qualquer meio, sem restricoes desde que o trabalho original seja corretamente citado.



/' > RCMOS - Revista Cientifica Multidisciplinar O Saber.

(=

YRS, ISSN: 2675-9128. Sao Paulo-SP.

Ano VII, v.1 2026 | submissao: 20/05/2026 | aceito: 23/05/2026 | publicacio: 26/05/2026

interpretagdo dos resultados, na validacao dos exames e na integragdo com a equipe multiprofissional,
o que contribui diretamente para a efetividade da triagem neonatal.

Apesar dos avangos tecnologicos, os artigos também apontam desafios, como a desigualdade
no acesso ao exame, limitagdes estruturais e a necessidade de capacitacao profissional continua.

Tabela 1 — Caracterizacdo dos artigos cientificos incluidos na revisdo, segundo autores, ano de
publicacdo, objetivo e principais achados
AUTOR/ANO OBJETIVO DO TIPO DE ESTUDO PRINCIPAIS
ESTUDO ACHADOS

Botler et al., 2010 Avaliar a cobertura Estudo epidemioloégico A cobertura da triagem
da triagem neonatal neonatal apresenta
no Brasil desigualdades regionais,

impactando o acesso ao

diagnostico precoce

Calvo-Gonzalez, Analisar os aspectos Estudo qualitativo A triagem neonatal envolve
2016 sociais da triagem fatores sociais e culturais
neonatal além do diagndstico

laboratorial

Pilar; Manfredini, Analisar aspectos Revisao A integracdo entre
2018 clinicos e diagnostico laboratorial e
laboratoriais da Pratica clinica ¢ essencial

Santos et al., 2020

Silva; Gongalves,
2020

Souza et al., 2020

triagem neonatal

Estudar erros inatos Revisdo
do metabolismo

Avaliar o papel do Revisdo
biomédico na
triagem neonatal

Analisar a Estudo clinico
fenilcetontria no

contexto da triagem

neonatal

para a efetividade da
triagem

A triagem ampliada
favorece a detecgdo precoce
dessas doencas

O biomédico ¢é essencial na
execu¢do, controle de
qualidade e interpretagédo
dos exames

O  diagndstico  precoce
previne danos neuroldgicos
irreversiveis
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Carvalho et al.,
2021

Lima; Rodrigues,
2022

Oliveira et al.,
2022

Descrever o Estudo clinico
diagndstico
laboratorial de

doencgas metabodlicas

Avaliar indicadores Revisao
de qualidade na
triagem neonatal

Discutir avangos ¢ Revisao
desafios da triagem

O  diagndstico  precoce
contribui  para  melhor
prognostico clinico

O controle de qualidade ¢

fundamental para a
confiabilidade dos
resultados

Persistem desafios

estruturais e logisticos no

neonatal sistema de satde

Brasil, 2023 Apresentar Documento oficial A ampliagdo da triagem
diretrizes do neonatal fortalece a
Programa prevengdo ¢ o diagnostico
Nacional de precoce
Triagem Neonatal

Fonte: Elaborado pela autora, 2026.

Observa-se, conforme a Tabela 1, que os estudos analisados apresentam convergéncia quanto
a importancia da triagem neonatal para o diagnostico precoce de doengas congénitas e para a melhoria

da qualidade da assisténcia em saude.

DISCUSSAO

Os estudos analisados demonstram consenso quanto a relevancia da triagem neonatal
ampliada para o diagnostico precoce de doencas congénitas, especialmente por possibilitar
intervengdes terapéuticas precoces e reduzir complicacdes clinicas. Entretanto, os autores apresentam
diferentes perspectivas sobre os fatores que influenciam a efetividade desse processo diagndstico.

Botler et al. (2010) destacam que, apesar dos avangos observados no Programa Nacional de
Triagem Neonatal, a cobertura do exame ainda é desigual entre as regides brasileiras. Segundo os
autores, fatores socioeconOmicos e limitacdes estruturais impactam diretamente o acesso da

populagdo ao diagnostico precoce, comprometendo a efetividade da assisténcia neonatal. Em
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contrapartida, Brasil (2023) enfatiza os avangos decorrentes da ampliagdo do Programa Nacional de
Triagem Neonatal, especialmente a incorpora¢do de novas doengas rastreadas e a expansdo gradual da
cobertura diagndstica no pais.

No ambito laboratorial, Pilar ¢ Manfredini (2018) ressaltam que a integracdo entre o
diagnostico laboratorial e a pratica clinica constitui um dos principais fatores para o sucesso da triagem
neonatal. Os autores defendem que a interpretagdo correta dos resultados laboratoriais deve ocorrer
de forma articulada com a avaliagdo clinica do recém-nascido, o que proporciona maior seguranca
diagnostica. Essa perspectiva complementa os achados de Silva e Gongalves (2020), que refor¢am a
atuagdo do biomédico como profissional essencial na execugdo técnica dos exames, no controle de
qualidade laboratorial e na validagdo dos resultados.

Além disso, Santos et al. (2020) e Souza et al. (2020) convergem ao destacar a importincia da
triagem neonatal ampliada na detec¢@o precoce de erros inatos do metabolismo. Santos et al. (2020)
enfatizam que a ampliacdo do teste do pezinho possibilitou identificar um niimero maior de doengas
metabolicas ainda em fase assintomatica, favorecendo melhores desfechos clinicos. Ja Souza et al.
(2020) direcionam a discussdo para a fenilcetonuria, ressaltando que o diagnostico precoce, associado
a intervengdo dietética adequada, ¢ capaz de prevenir danos neuroldgicos irreversiveis e melhorar
significativamente a qualidade de vida dos pacientes.

De forma semelhante, Carvalho et al. (2021) evidenciam que o diagnostico laboratorial
precoce das doencas metabodlicas permite intervencdes terapéuticas mais eficazes, reduz complicagdes
clinicas e contribui para um melhor prognostico dos pacientes. Esses achados refor¢am a importancia
da atuagdo biomédica na garantia da precisdo diagnostica e da confiabilidade dos exames realizados.

Outro aspecto amplamente abordado nos estudos refere-se ao controle de qualidade
laboratorial. Lima e Rodrigues (2022) destacam que falhas nas etapas de coleta, armazenamento,
transporte e processamento das amostras podem comprometer
significativamente os resultados da triagem neonatal, aumentando o risco de falsos positivos e falsos
negativos. Nesse contexto, os autores ressaltam a necessidade de protocolos rigorosos de controle de
qualidade e de capacitagdo continua dos profissionais envolvidos no processo laboratorial.

Por outro lado, Calvo-Gonzalez (2016) amplia a discussdo ao abordar os aspectos sociais e
culturais relacionados a triagem neonatal. A autora argumenta que o processo diagndstico ndo deve
ser compreendido apenas sob a perspectiva biomédica, mas também considerando os impactos
emocionais e sociais enfrentados pelas familias apds o diagnostico de doengas congénitas. Essa visao
complementa os achados de Oliveira et al. (2022), que apontam que, apesar dos avancos tecnologicos
e cientificos, ainda persistem desafios estruturais, logisticos e administrativos que dificultam a

efetividade da triagem neonatal em diferentes regides do Brasil.
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Dessa forma, observa-se que os autores convergem quanto a importancia da triagem neonatal
ampliada e da atuacdo do biomédico na garantia da qualidade diagnostica. Entretanto, apresentam
diferentes enfoques sobre a tematica, abrangendo desde aspectos laboratoriais e tecnoldgicos até
fatores sociais e estruturais, bem como aspectos relacionados a gestdo em saude publica. Assim,
evidencia-se que a efetividade da triagem neonatal depende ndo apenas da incorporacdo de
tecnologias avancgadas, mas também da qualificagdo profissional, da integracdo multiprofissional e

do fortalecimento das politicas publicas de saude.

CONSIDERACOES FINAIS

A presente revisdo evidenciou que a triagem neonatal ampliada constitui uma estratégia
essencial para a detec¢dao precoce de doengas congénitas, possibilitando intervengdes terapéuticas
oportunas ¢ contribuindo significativamente para a redu¢do da morbimortalidade infantil e para a
melhoria da qualidade de vida dos pacientes.

Os estudos analisados demonstraram que a incorpora¢do de tecnologias laboratoriais
avancadas, como a espectrometria de massa em tandem, ampliou a capacidade diagndstica dos
programas de triagem neonatal, permitindo a identificagdo precoce de diversas doencas metabolicas,
genéticas e endocrinas. Entretanto, os autores também evidenciaram que a efetividade desses
programas depende diretamente da qualidade das etapas laboratoriais, da interpretacdo adequada dos
resultados e da integracao entre o diagndstico laboratorial e a pratica clinica.

Nesse contexto, destaca-se o papel fundamental do biomédico no diagndstico laboratorial do
teste do pezinho ampliado, atuando de forma integrada nas etapas de coleta, processamento, controle
de qualidade, andlise e interpretacdo dos exames. Dessa forma, esse profissional contribui diretamente
para a confiabilidade diagnostica e a efetividade da triagem neonatal.

Além disso, a literatura analisada demonstrou que, apesar dos avangos tecnoldgicos e
cientificos, ainda persistem desafios importantes relacionados as desigualdades regionais, as
limitagdes estruturais e a necessidade de capacitacdo profissional continua. Esses fatores podem
comprometer a abrangéncia e a eficacia dos programas de triagem neonatal em diferentes contextos
do sistema de saude brasileiro.

Diante disso, torna-se imprescindivel o investimento continuo em infraestrutura laboratorial,
qualificacdo profissional e fortalecimento das politicas publicas voltadas a triagem neonatal, visando
ampliar o acesso da populagdo ao diagndstico precoce e garantir maior equidade na assisténcia em
saude.

Por fim, destaca-se a importancia do desenvolvimento de novos estudos sobre a atua¢do do
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biomédico na triagem neonatal ampliada, especialmente os relacionados aos impactos clinicos,
laboratoriais e sociais desse processo, contribuindo para o aprimoramento das praticas diagndsticas e

para a promogao da saude neonatal.
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