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Exame do pezinho:
atualizacoes e boas praticas

A triagem biolégica neonatal, mais conhecida como teste do pezinho em abran-
géncia nacional, tem tido um avango progressivo na avaliacio de diversas doengas,
levando a diagnésticos precoces no periodo neonatal, tendo impacto na sadde in-
fantil desde o primeiro més de vida.

E uma metodologia de rastreamento, especifica na populagio com idade de 0 a
28 dias de vida, usada como estratégia em satide ptiblica para testar universalmen-
te todos os recém-nascidos para algumas doencas genéticas, enddcrinas, hema-
toldgicas e metabdlicas, classificadas como erros inatos do metabolismo (EIM).

Levando em conta que esse primeiro teste ¢ o de triagem, 0s casos positivos
para alguma das doengas investigadas devem seguir com exames confirmatérios,
tratamento e acompanhamento com especialistas nos servicos de Referéncia de
Triagem Neonatal (SRTN).

Figura 1 — Cronologia do teste do pezinho
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Fonte: Elaborada pela autora.
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Como foi instituido no Brasil?

No Brasil, o teste do pezinho foi introduzido na década de 70, trazido pela
APAE-SP (Associagio de Pais e Amigos dos Excepcionais-SP), pioneira na Amé-
rica Latina ao implantar o teste do pezinho. Inicialmente, o teste incluia o diag-
néstico de fenilcetontria, passando a incluir hipotireoidismo congénito a partir
de 1980. A implementagio nio foi completa nos servigos de triagem neonatal
pelo pafs, pois havia uma despadronizagio de protocolos, diferentes doengas eram
testadas em cada regido.

Desde 1992, o teste se tornou obrigatério em todo o pais e, em 2001, o Mi-
nistério da Sadde criou o Programa Nacional de Triagem Neonatal - PNTN
(Portaria N° 822, de 06 de junho de 2001), com finalidade de reunir os diversos
servigos existentes e profissionais ligados a drea. O PNTN ¢ um conjunto de agoes
para promover prevengdo, diagndstico, tratamento e o cuidado integral de individuos com
doengas metabélicas, genéticas, enzimdticas e endocrinolégicas. O Programa também tem
o objetivo de ampliar o niimero de doengas triadas e elaborar estratégias para aumentar a
cobertura populacional.

Em 1999, foi fundada a Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal, hoje co-
nhecida como Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal Erros Inatos do Meta-
bolismo, com o objetivo de estimular a pesquisa e o diagnéstico de doengas que
prejudicam o desenvolvimento infantil.

Dia de conscientizacao do teste do pezinho no Brasil

6 de junho é o Dia Nacional da Conscientizagio da Triagem Neonatal, tam-
bém chamado de Dia Nacional do Teste do Pezinho. Campanha criada como
Junho Lilds pelo Instituto J6 Clemente e a Unisert (Unido Nacional dos Servigos
de Referéncia em Triagem Neonatal) para realizar diversas agdes em prol da cons-
cientizacio desse exame. O teste do pezinho bésico, inicialmente oferecido pelo
SUS, investiga seis doengas (Figura 2).

Figura 2 —Teste do pezinho bésico

Fenilcetondria Hipotireoidismo congénito Fibrose cistica

Doenca falciforme e demais Hiperplasia adrenal

hemoglobinopatias congénita Deficiéndia de biotinidase

Fonte: Elaborada pela autora.



GENETICA | Exame do pezinho: atualizagdes e boas praticas

Ampliacao do teste do pezinho

Em maio de 2022, entrou em vigor a Lei 14.154/2021, que ampliou o ntimero
de doengas rastreadas pelo teste do pezinho. De forma escalonada, em cinco eta-
pas (Quadro 1), o teste passard a englobar mais de 50 doengas, visando diagnds-
tico precoce e tratamento imediato, embora a implementagio enfrente variagdes
estaduais. “Art. 143. Os testes para o rastreamento de doengas no recém-nascido
serio disponibilizados no 4mbito do PNTN, com implementagio de forma esca-
lonada, de acordo com a seguinte ordem de progressio, nos termos do disposto

no art. 10 da Lei n® 8.069, de 13 de julho de 1990”.
- Etapa I: Na primeira etapa (em vigor), além da manutencio da triagem para

as seis doengas ji contempladas, foram incorporados testes para outras hiper-
fenilalaninemias, outras hemoglobinopatias e para a toxoplasmose congénita.

Quadro 1 - Fases de ampliacao do teste do pezinho

Fasel Fase Il Fase Il Fase IV FaseV

Fenilcetondria Galactosemias Doencas Imunodeficiéncias  Atrofia
lisossomicas  primarias muscular

espinhal

Hipotireoidismo Aminoacidopatias

congénito

Doenca falciforme Distirbios do

e outras ciclo da ureia

hemoglobinopatias

Fibrose cistica Distarbios da
betaoxidacdo de
acidos graxos

Hiperplasia adrenal
congénita

Deficiéncia de biotinidase

Toxoplasmose congénita

Fonte: Elaborada pela autora
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- Etapa II: Nesta fase, serio incorporados testes para a detecgio de galac-
tosemias, aminoacidopatias, transtornos do ciclo da ureia e transtornos da
beta-oxidagio de dcidos graxos.

- Etapa III: Doengas lisossdmicas — englobam mais de 50 doengas genéti-
cas, incluindo a doenga de Fabry, doenga de Gaucher, doenga de Pompe ¢

a mucopolissacaridose, as quais foram contempladas pela nova atualizagio
do teste do pezinho (SUS).

- Etapa IV: Imunodeficiéncias primdrias.
- Etapa V: Atrofia muscular espinhal (AME).

Os prazos para a inclusio das doengas citadas sio determinados pelo Minis-
tério da Satde.

Situacao atual de ampliagao do teste do pezinho (2024/2025)

Alguns estados, como Minas Gerais (60 doencas) e o Distrito Federal, ji im-
plementaram niveis avangados de ampliagao. Rio de Janeiro, Acre, Paraiba, Per-
nambuco e Rondonia dio andamento a segunda etapa. Em Sao Paulo, a prefeitura
ampliou o teste do pezinho na rede municipal desde 2023, permitindo a detecgio
de mais de 50 doengas em recém-nascidos.

Como o teste do pezinho é realizado?

O Ministério da Satide recomenda:

* Coleta: Realizada no calcanhar do bebé (pezinho). Apés 48 horas ¢ em
até cinco dias apés o nascimento. Para garantir que o recém-nascido te-
nha recebido leite ou aminodcidos para evitar um resultado falso-negati-
vo para PKU (fenilcetontria). Evitar falso positivo para hipotireoidismo
conggénito, pois logo que a crianga nasce, existe uma liberag¢io fisiolégica
de TSH (horménio tireoestimulante) no sangue com posterior diminui-
¢ao das concentragdes, que atinge em 72 horas de vida valores séricos
menores.

* Tecnologia: O método (espectrometria de massas em tandem) permite
analisar a mesma amostra para diversas doencas.

* Naio héd necessidade de jejum.

* Situacgdes que podem interferir na coleta do exame que o pediatra
deve estar ciente: Idade, prematuridade, medicagdes, transfusio, interna-
¢do de pacientes em UTI Neonatal.
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Conclusao
O teste do pezinho tem grande impacto na saide, intervengio e manejo pre-
coce de diversas doengas infantis, sendo um exame obrigatério em maternidades,
tanto publicas como particulares, de acordo com a fase local de implementacio.
O pediatra tem como fung¢io orientar e analisar o exame no primeiro més de
vida do recém-nascido, encaminhando, se necessirio, a especialistas para acom-
panhamento das alteragées ¢ mantendo o seguimento regular da crianga.
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Atividade fisica em diferentes faixas
etarias: desenvolvimento pelo brincar

A atividade fisica e o brincar s3o componentes essenciais no desenvolvimento
sauddvel ao longo da vida, com efeitos particularmente relevantes durante a in-
fincia e a adolescéncia. Evidéncias cientificas demonstram de forma consistente
que o brincar ativo contribui para o desenvolvimento motor, cognitivo, emocio-
nal e social, além de exercer papel importante na prevencio de doengas cronicas
¢ na promogio da sadde mental.’”* Na primeira infincia, as experiéncias motoras
mediadas pelo brincar favorecem a autorregulacio, a linguagem e a interagio so-
cial, enquanto, na adolescéncia, a atividade fisica ladica associa-se 2 criatividade,
A percep¢io de competéncia e A consolidagio de hdbitos ativos.*> Estudos lon-
gitudinais indicam que os beneficios da atividade fisica baseada em brincadeiras
podem se estender 3 idade adulta e i velhice, contribuindo para o envelhecimento
sauddvel e para relagdes intergeracionais positivas.®

Apesar desses beneficios, observa-se um declinio progressivo da atividade fi-
sica com o aumento da idade, especialmente das brincadeiras nio estruturadas,
influenciado por fatores sociais, ambientais, académicos e pelo aumento do tem-
po de exposi¢io a telas.”® Diante desse cendrio, torna-se fundamental elaborar
recomendacdes baseadas em evidéncias e alinhadas aos documentos normativos
da Sociedade de Pediatria de Sio Paulo (SPSP) e da Sociedade Brasileira de Pe-
diatria (SBP), que reconhecem o brincar ativo como eixo central da promogio da
satde infantil e juvenil.>*1!

Fundamentacdo das recomendacées

As presentes recomendagdes baseiam-se em sintese critica da literatura cien-
tifica nacional e internacional, incluindo revisdes sistematicas, metanilises e es-
tudos longitudinais, bem como nos documentos cientificos ¢ notas técnicas da
SPSP e SBP?**2 A evidéncia disponivel indica que tanto as brincadeiras estru-

Autoras: Natdlia Tonon Domingues e Ana Cristina Ribeiro ZolIner
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turadas quanto as nio estruturadas promovem beneficios ao desenvolvimento
infantil e que abordagens combinadas, associadas ao envolvimento familiar e a

ambientes de apoio, tendem a produzir os melhores resultados.

147

Recomendacdes por faixa etéria

As principais recomendagdes por faixa etdria sio citadas no Quadro 1 e resu-

midas na Figura 1.

- Lactentes e primeira infancia

Nos primeiros anos de vida, o movimento espontineo e o brincar ativo
no solo sao fundamentais para o desenvolvimento neuromotor, cognitivo e
socioemocional.”"* O documento cientifico da SPSP sobre o exercicio fisico
nos primeiros meses de vida enfatiza que atividades como rolar, sustentar a ca-
bega, alcangar objetos, sentar e engatinhar devem ser estimuladas diariamente,
em ambientes seguros e supervisionados.” Essas experiéncias motoras preco-
ces associam-se a melhores desfechos de desenvolvimento motor, linguagem
e autorregulagio emocional.”? Recomenda-se evitar a restrigio prolongada de
movimentos por dispositivos de contengio e desencorajar a exposicio a telas,

considerando seus efeitos negativos sobre o desenvolvimento global.”

- Pré-escolares
Na fase pré-escolar, o brincar ativo desempenha papel central na conso-

Quadro 1 — Recomendac6es de atividade fisica por meio do brincar, sequndo
faixa etdria

Faixaetdria  Recomendacdes da Sociedade Paulista de Pediatria

0a2anos Movimento livre no solo, estimulo ao brincar ativo didrio, evitar contencao prolongada e
exXposi¢ao a telas

3a5anos Brincadeiras livres e ldicas, jogos simbélicos com movimento e atividades ritmicas
6a9anos Jogos recreativos com regras simples, diversidade motora e auséncia de foco competitivo
10a12anos  Esportes recreativos e atividades ao ar livre, evitando especializagdo precoce

Adolescentes Atividades prazerosas, autonomia, reqularidade e promogdo do bem-estar

Fonte: Elaborado pelas autoras.
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lidagao das habilidades motoras fundamentais, no desenvolvimento da ima-
ginagio, da criatividade e das competéncias sociais. Atividades como correr,
pular, escalar, arremessar e jogos simbdélicos com movimento estio associadas
a ganhos cognitivos, emocionais ¢ sociais significativos.

A atividade fisica nessa faixa etiria deve ser predominantemente lidica,
com énfase em brincadeiras livres e diversificadas, respeitando o ritmo indivi-
dual da crianga e promovendo ambientes inclusivos e seguros.!+710:1213

- Escolares

Durante a fase escolar, o brincar estruturado e os jogos com regras simples
contribuem para o aprimoramento da coordenagio motora, da cooperagio, da
autoestima e da percepgio de competéncia. Quanto as modalidades esportivas
na infincia, a iniciagio esportiva deve ter cariter recreativo ¢ educativo, evi-
tando-se a énfase precoce no rendimento e na competi¢io.

Figura 1 — Representacdo esquematica das recomendacbes de atividade fisica
por meio do brincar, sequndo faixa etria

Recomendacdes de Atividades Fisicas
por meio do Brincar, segundo faixa etaria j :

Movimentos livres  Brincadeiras livies  Jogos recreativos  Esportes recreativos vidades prazerosasai
no solo e ludicas com regras simples - Priorizar ao ar livre; « Autonomia e

« Estimulo ao brincar: < Jogos simbdlicos com - Diversidade motora, ~ « Evitar especializacdo  regularidade;

ativo e diario; movimentos livrese  combinacdo de precoce (limita o - Estimular a promogao

« Evitar contencao atividades ritmicas; habilidades; desenvolvimento); do bem-estar;
prolongada, nao expor  « Evitar aulas « Auséncia de foco « Experimentar diversidade  « Apés escolher uma
atelas; estruturadas e formais.  competitivo. de brincadeiras e esportes. modalidade especifica:

* > 6 meses: natﬁgéo.{ = = w :_aprimorar.

e

Fonte: Elaborado pelas autoras.
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Recomenda-se estimular a diversidade de experiéncias motoras como es-
tratégia de promogio da satide e prevengao de lesdes associadas a repetigio de
gestos especificos.>>¢10

- Pré-adolescentes e adolescentes

Na pré-adolescéncia e adolescéncia, a atividade fisica baseada em brinca-
deiras, esportes recreativos e priticas corporais prazerosas associa-se a manu-
tengio da criatividade, da satide mental e da competéncia fisica. No entanto,
essa fase ¢ marcada por declinio acentuado da atividade fisica, especialmente
das brincadeiras nio estruturadas, influenciado por normas sociais, pressoes
académicas e aumento do comportamento sedentario.

As recomendagdes cientificas enfatizam a importincia de intervengdes que consi-
derem os interesses individuais, promovam autonomia e regularidade e evitem a es-
pecializagio esportiva precoce, como forma de favorecer a adesio a longo prazo.?*#10-11

Influéncias ambientais e sociais

O acesso a espagos naturais, ambientes familiares e escolares acolhedores e o
planejamento comunitirio inclusivo sio determinantes para maximizar os bene-
ficios da atividade fisica baseada em brincadeiras. Barreiras como preocupagdes
com seguranca, desigualdades sociais e falta de acesso podem limitar a participa-
¢io, especialmente em populacoes vulneraveis. 78

Prevencao a obesidade

A obesidade na infincia e adolescéncia é considerada uma pandemia, com
clevados custos para os sistemas de cuidado i satde em todo o mundo. Jovens
obesos apresentam maior probabilidade de desenvolver fatores de risco cardio-
metabdlicos, diabetes, hipertensio, hepatopatia, doenga articular, asma, proble-
mas de satde bucal, ansiedade, depressio, alteragdes ortopédicas e articulares,
transtornos de déficit de aten¢io como hiperatividade, problemas de sono e per-
cep¢io negativa de qualidade de vida. Assim a atividade fisica é vista como uma
excelente proposta de prevengio a esses agravos e promogao 2 sadde da crianca e
do adolescente.>*#11

Outros beneficios da atividade fisica para a promogio da saide da popula-
¢do pedidtrica estdo bem estabelecidos na literatura, tais como, aumento do vo-
lume de ejecio cardiaca, dos pardmetros ventilatérios funcionais ¢ do consumo
de oxigénio, redugio da pressio arterial, aumento da sensibilidade 2 insulina e da
tolerincia 2 glicose, melhora do perfil lipidico, aumento da mineralizagio Gssea,
melhora da cognigio, autoestima, sentimento de bem-estar ¢ socializa¢io.*¢
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Em 2017, a2 SBP criou um manual sobre a “Promog¢io da Atividade Fisica na
Infincia e Adolescéncia”. Esse manual surge com o intuito de fornecer subsidios
para que pediatras, educadores, escolas e pais sejam agentes de estimulo cons-
tante de fomento para o aumento da prética de atividade fisica pela populagio
pedidtrica.’

Consideracgoes finais

As evidéncias cientificas disponiveis convergem ao indicar que a atividade fi-
sica mediada pelo brincar constitui uma intervengio essencial para o desenvol-
vimento saudivel em todas as fases da infincia ¢ da adolescéncia. A literatura in-
ternacional demonstra de forma consistente que o brincar ativo — especialmente
quando realizado em ambientes externos, com oportunidades de exploragio livre,
contato com a natureza e uso criativo de materiais e espagos — associa-se a me-
lhores desfechos no desenvolvimento motor, cognitivo, social e emocional, além
de maior engajamento em atividade fisica habitual e redugio do comportamento
sedentdrio ao longo do dia.">7#13

Brincadeiras livres, o jogo simbdlico e o brincar nio estruturado configuram
contextos privilegiados para o desenvolvimento infantil, ao favorecerem a ima-
ginagio, a autorregulacio, a resiliéncia, a expressio emocional ¢ a construgio de
vinculos interpessoais, com impacto positivo na saide mental da crianga e no
fortalecimento do vinculo pais-filhos. Esses aspectos tornam-se particularmente
relevantes diante do declinio progressivo das oportunidades de brincar observado
com o aumento da idade, influenciado por fatores sociais, ambientais, académicos
e pelo aumento do tempo de exposigio a telas, reforgando a necessidade de inter-
vengoes precoces e sustentadas. #7811

Do ponto de vista da Pediatria, o brincar deve ser compreendido como com-
ponente central do cuidado integral i crianga e ao adolescente ¢ nio apenas como
atividade recreativa. Evidéncias indicam que préticas ladicas possuem potencial
terapéutico em diferentes cendrios assistenciais — do acompanhamento ambula-
torial A hospitalizagio — contribuindo para a reducio de dor, ansiedade e estresse,
bem como para a humanizagio da assisténcia pedidtrica. A orientagio sistematica
as familias, o estimulo ao brincar ativo, desde os primeiros meses de vida, e a
valoriza¢io de ambientes que favorecam a experimentagio motora e simbdlica,
assumem, portanto, papel estratégico na promogio da saide.!3*®

O pediatra deve considerar a atividade fisica na infincia e adolescéncia como
um componente importante da promogao da satide da populagio pedidtrica. Deve
incluir na anamnese de rotina, entrevista sobre a prética de atividade fisica habitual
das criancas/adolescentes e de suas familias, orientando a pritica e destacando os

beneficios a curto, médio e longo prazo.*!
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Assim, a promocio de oportunidades ladicas diversificadas, inclusivas, seguras
¢ adequadas s diferentes faixas etdrias deve ser considerada prioridade nas agoes
de cuidado pediitrico, educacional e comunitirio. A articulagio entre recomenda-
¢oes de atividade fisica ao longo das 24 horas, priticas educativas e politicas publi-
cas que assegurem o direito ao brincar constituem elemento fundamental para o
pleno desenvolvimento e o bem-estar integral de criangas e adolescentes.*®!?
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Deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase (G6PD)

A deficiéncia de glicose-6-fostato desidrogenase (G6PD) tem sido diagnos-
ticada com maior frequéncia nos tltimos anos ¢ ¢ motivo de preocupacio de
familiares e profissionais de satide. Ela é a eritroenzimopatia mais prevalente no
mundo e, segundo a Organiza¢io Mundial da Satde (OMS), acomete cerca de
500 milhoes de pessoas.! No Brasil, estima-se entre 10 ¢ 21 milhdes de brasileiros
portadores de deficiéncia de G6PD,? com predominio da variante Africana (me-
nos grave), seguida da variante Mediterrinea.” Sio descritas mais de 200 muta-
¢Oes responsaveis pela deficiéncia de G6PD.>* O gene responsivel pela sintese de
G6PD ¢ localizado no cromossomo X (banda Xq28), afetando prioritariamente o
sexo masculino, porque tem apenas um alelo de GO6PD nio funcionante. A defi-
ciéncia de GOPD nio é uma doenga exclusiva de homens, uma vez que mulheres
heterozigotas podem, raramente, portar genes capazes de causar manifestagdes
clinicas, bem como mulheres serem homozigotas.>*

Qual é aimportancia da G6PD? Onde essa enzima exerce suas fungoes?

A G6PD ¢ a primeira enzima da via das pentoses fosfato, também conhecida
como via da hexose monofosfato (HMP), resultando na produgio de NADPH
(Nicotinamida Adenina Dinucleotideo Fosfato na forma reduzida).'* Vale res-
saltar que a atividade da GOPD ¢ alta nos reticulécitos e diminui conforme os
glébulos vermelhos envelhecem, porém sem perder a sua a¢io.”

Acoes da G6PD:

- Proteger a membrana celular dos glébulos vermelhos contra a agressio de
radicais livres, prevenindo hemdlise secundiria a lesdes oxidativas.*

—> Participar do metabolismo oxidativo dos leucdcitos, produzindo espécies reativas
de oxigénio (ROS) para eliminar microrganismos ¢ apoiar a fungio imunoldgica.®
- A NADPH, produzida a partir da G6PD, atua no citocromo P450 para o me-
tabolismo de medicamentos ¢ xenobidticos (substincias estranhas ao corpo).?
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Qual é a classificacao da deficiéncia de G6PD?

Em 1985, a OMS classificou a deficiéncia de G6PD em cinco grupos (Tabela
1), segundo o nivel de atividade da enzima nos glébulos vermelhos e as manifes-
tacoes clinicas.’

Em 2024, 2 OMS revisou seu esquema de classificagio das variantes do gene
G6PD, apés observar grande variabilidade na atividade enzimitica de homens
hemizigotos para as variantes mais comuns, com valores superiores a 10%, limite
que antes separava as Classes I e III. Na revisio (Tabela 2, pigina 17), reco-
mendou-se manter a Classe I, pois a anemia hemolitica cronica nio esferocitica
(AHCNE) ¢ rara e apresenta manifestagdes clinicas bem definidas. J4 a Classe
V nio foi mantida, pois se basecava em apenas um relato de caso. A nova classi-
ficacio também considera o risco de hiperbilirrubinemia neonatal associado as
diferentes variantes.!

E importante destacar que a nova classificacio da OMS se aplica as variantes
genéticas da G6PD e nio aos individuos, ja que a atividade da enzima em uma
pessoa pode variar em relagio ao valor médio da sua variante em determinado
momento. Essa classificagio, por si s6, nio altera as recomendacdes atuais da
OMS, que continuam baseadas no nivel de atividade enzimitica individual.!

Tabela 1 — Classificacao da deficiéncia de G6PD sequndo a OMS, em 1985

Classificacio  Nivel de atividade enzimdtica  Manifestacoes clinicas

(lasse Deficiéncia enzimatica grave Anemia hemolitica cronica ndo esferocitica; rara
(lasse II* Deficiéncia enzimética grave Hemolise mais grave e intermitente associada
(atividade <10% do normal) ainfeccdes, medicamentos ou ingestdo de fava
(Vicia faba)
(lasse III* Deficiéncia enzimética moderada Hemolise mais leve e menos frequente
(atividade 10 a 60% do normal) Maioria assintomatico
(lasse [V Atividade enzimatica normal Sem hemdlise

(atividade 60-150% do normal)

(lasse V Atividade enzimdtica aumentada Sem hemdlise
(mais do que o dobro do normal)

* Sem anemia hemolitica crnica nao esferocitica.
Fontes dos dados: Luzzatto L, 2024;" WHO, 1989;* Cappellini MD, 2008."
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Importante destacar que a variante mais comum no Brasil, a Africana, é Classe
III ou Classe B, enquanto a Mediterranea é Classe II ou Classe B.!*?

Quais sao as manifestacodes clinicas da G6PD?

A maioria dos individuos com deficiéncia de GO6PD apresenta manifestagdes
clinicas de hemolise apenas quando exposta a fatores desencadeantes, como me-
dicamentos e infecgdes ou ingestao de fava (Vicia faba). E importante observar os
cuidados com substincias oxirredutoras, incluindo a possibilidade de sua passa-
gem pelo leite materno em neonatos e lactentes.'**#

As crises de hemolise podem se apresentar sob trés formas clinicas:

a) Ictericia neonatal: A anemia ¢ a ictericia s3o mais comuns na deficiéncia
de GO6PD classe A. Inicio da ictericia apds o segundo ou terceiro dias de vida pode
ocorrer na variante classe B, sendo a ictericia mais comum do que a anemia seve-
ra. Existem relatos de ictericia precoce como manifestagio inicial.'*

b) Anemia hemolitica aguda: Inicio abrupto, um a dois dias apds o contato
com o fator desencadeante (infec¢io, medicamentos, fava (Vicia faba) ou contato
com substincias oxirredutoras), manifestando-se com quadro de hemdlise ca-
racteristico (anemia leve a grave, palidez, ictericia, queda do estado geral, dores
abdominais, fraqueza, hemoglobintria e, nos casos mais graves, taquicardia, ta-
quipneia, sopro cardiaco, 3* bulha e esplenomegalia).!*3

Tabela 2 — (lassificacao atual da OMS de variantes da glicose-6-fosfato
desidrogenase

(Classesde  Atividade medianade G6PD  Hemdlise
variantes (% do normal)

de G6PD

A <20% Anemia hemolitica crénica ndo esferocitica

B <45% Ictericia neonatal; anemia hemolitica aguda
desencadeada por certos medicamentos, fava (Vicia
faba) ou infeccdo

C >60% Sem hemdlise

U Varidvel (qualquer) Significado clinico incerto

Fonte: Adaptado de Luzzatto L, 2024."
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c) Anemia hemolitica cronica nao esferocitica: Rara, anemia hemolitica
crénica varidvel, ictericia, pouco comum a palidez, cdlculos biliares, raro espleno-
megalia, reticulocitose, esferécitos no sangue periférico. Portanto, é necessiria a
diferenciagio com outras anemias hemoliticas hereditdrias, principalmente a mi-
croesferocitose hereditiria, onde a maioria dos eritrdcitos tem a forma de esferé-
citos. Em condigdes basais, observam-se poucos esferécitos na AHCNE. Ictericia
neonatal grave ¢ comum, além de episédios de hemolise aguda ap6s contato com
fatores desencadeadores.!>*

As manifestacOes extraeritrociticas sio raras. Em alguns pacientes com AHC-
NE, observou-se comprometimento da fungio dos granuldcitos, associado a in-
fecgdes bacterianas graves. Ha necessidade de diagnéstico diferencial com imu-
nodeficiéncias.?

Que exames devemos solicitar?

As alteragdes de exames laboratoriais na deficiéncia de G6PD sio comuns as
outras anemias hemoliticas, como diminui¢io varidvel da hemoglobina, hemicias
normociticas, normocrdmicas, ou falsamente macrociticas, reticuldcitos aumen-
tados, desidrogenase lictica elevada, haptoglobina reduzida, hiperbilirrubinemia
as custas de bilirrubina indireta e hemoglobindria.

O diagnéstico € realizado pela avaliagio da atividade enzimidtica da G6PD nos
glébulos vermelhos, expressa em unidades por grama de hemoglobina (U/g Hb).
Os valores de referéncia variam conforme a metodologia e a temperatura do en-
saio.* A atividade normal (100%) da G6PD ¢ estabelecida conforme os valores de
referéncia e limites diagndsticos definidos pela metodologia de cada laboratdrio.
Com essa definigao, o cilculo da atividade da G6PD em porcentagem obedece a
seguinte férmula:’

Atividade medida do paciente (U/g Hb)

Atividade de G6PD (%) = X100
Atividade normal média (U/g Hb)

conforme a referéncia do laboratorio

O diagnéstico pode ser confirmado por testes moleculares ou genéticos, que
nio sio de uso rotineiro em muitos paises,* incluindo o Brasil.
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ATENCAO

1. A dosagem da atividade da G6PD pode ser falsamente normal durante a hemdlise porque os glébulos
vermelhos mais deficientes foram destruidos e pela reticulocitose,** bem como na presenca de anemia ou
deficiéncia de ferro.”® Deve-se repetir 0 exame apds trés meses do episodio hemolitico.*

2. Ainvestigacao da deficiéncia de G6PD estd indicada nas sequintes situacdes:*?
« ictericia neonatal inexplicada;
- anemia hemolitica coombs direto negativo inexplicada;
« antes do uso de antimaldricos;
« pacientes oncoldgicos com indicagdo de uso de rasburicase;
« parentes assintomaticos de individuos doentes.

3. Sugere-se testes genéticos para individuos com suspeita de AHCNE e em mulheres heterozigotas com
atividade enzimética limitrofe.!

4. Recomenda-se repetir os testes de deficiéncia de G6PD identificados na triagem neonatal. O parecer da
CONITEC de 2018 ndo incluiu a triagem neonatal obrigatdria para G6PD, pois as intervencdes terapéuticas
nesse perfodo independem do diagndstico e precisam ser iniciadas antes da disponibilidade dos
resultados dos exames especificos."

Fonte: CONITEC (Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias)

Tratamento da deficiéncia de G6PD

a) Ictericia neonatal: O tratamento deve ser imediato, seguindo protocolos
especiticos com base na hemoglobina, reticulécitos, bilirrubinas e fatores agra-
vantes, com indicagio de fototerapia e exsanguineotransfusio. O objetivo ¢ pre-
venir a encefalopatia bilirrubinica aguda e evolugio para kernicterus.*?

b) Anemia hemolitica aguda: Controle do fator desencadeante (infecgio,
suspensio de substincias oxirredutoras), medidas de suporte e transfusio de con-
centrado de hemicias segundo instabilidade hemodinimica e comprometimento
sistémico.*?

c) Anemia hemolitica crénica nao esferocitica: Medidas de suporte e
evitar fatores agravantes. Alguns pacientes sio dependentes de transfusio de he-
micias, podendo se beneficiar da esplenectomia.!'?*

Orientacoes
Evitar substincias oxirredutoras disponibilizadas em listas especiticas de web-
sites técnicos ou em publicagdes médicas com base em evidéncias cientificas.>%1
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Websites
- Sociedade Brasileira de Pediatria
- Secretaria de Satide do Distrito Federal

Publicagoes médicas
- American Society of Hematology: Luzzatto L, 2020.2
- Gronich N, 2024."

Mensagens importantes

*  Desconstruir o panico para familiares ¢ paciente.

* Avariante genética Africana, mais prevalente no Brasil, tem evolugio me-
nos grave. E preciso valorizar as infecgdes como gatilhos, nio somente as
medicagdes.

* O feijao fava (Vicia faba) nao é o mesmo que o feijao mais comum no Brasil
(Phaseolus vulgaris) e outras espécies (Phaseolus lunatus).

e Listas de corantes artificiais (alimentos e usos externos) nio tém evidén-
cias na literatura médica.

*  Valorizar anamnese, exame fisico e clinica. Necessirios mais estudos!

* Pode ser encaminhado para o hematologista pediatra para maiores escla-
recimentos.

Referéncias:

1. Luzzatto L, Bancone G, Dugué PA, et al. New WHO classification of genetic variants causing G6PD deficiency. Bull World Health Organ. 2024;102(8):615-7.

2. Luzzatto L, Ally M, Notaro R. Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency. Blood. 2020;136(11):1225-40.

3.Silva N, Castro AC, Luciano MM, et al. Mutations implicated in G6PD deficiency in Brazil: a systematic review. Hematol Transfus Cell Ther. 2023;45(54).5727-58.

4. Glader B, Means Jr RT, Timauer JS [pdgina na Internet]. Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) deficiency. UpToDate Inc; 2026. Literature review current
through: Dec 2025. Last updated: Jan 22, 2026 [citado 2026 Jan 23]. Disponivel em: https://www.uptodate.com

5.WHO Working Group. Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency. Bull World Health Organ. 1989,67(6):601-11.
6.Shah SS, Stone EF, Francis RO, et al. The global role of G6PD in infection and immunity. Front Immunol. 2024;15:1393213.
7. Cappellini MD, Fiorelli G. Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency. Lancet. 2008;371(9606):64-74.

8. Sociedade Brasileira de Pediatria [pagina na Internet]. Deficiéncia de Glicose-6-Fosfato Desidrogenase (G6PD). Departamento Cientifico de Hematologia
Hemoterapia (2019-2021) [citado 2026 Jan 23]. Disponivel em: https://www.sbp.com.br/fileadmin/user_upload/23282b-DC-Deficiencia_Glicose-6_G6PD.pdf

9. Ley B, Vasquez LR, Sitsabasan A, et al. Systematic review and individual patient data meta- analysis on glucose-6-phosphate dehydrogenase activities measured
by a semi-quantitative handheld biosensor. Malar J. 2025;24(1):406.

10.Bancone G, Kalnoky M, Chu CS, et al. The G6PD flow-cytometric assay is a reliable tool for diagnosis of G6PD deficiency in women and anaemic subjects. Sci
Rep. 2017;7(1):9822.

11. Ministério da Satde [pagina na Internet]. Conitec. Triagem neonatal para deficiéncia de enzima desidrogenase de glicose hepética (glicose-6-fosfato
desidrogenase, G-6-PD). Relatdrio de recomendacao [citado 2026 Jan 23]. Disponivel em https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/consultas/2018/relatorio
glicose6-fosfato- triagemneonatal cp30 2018 pdf

12. Gronich N, Rosh B, Stein N, et al. Medications and acute hemolysis in GGPD-deficient patients - A Real-World Study. Clin Pharmacol Ther. 2024;116(6):1537-43.
Disclaimer: Paragrafos ndo referenciados correspondem a opiniao e/ou pratica clinica do autor.


https://www.sbp.com.br/fileadmin/user_upload/23282b- DC-Deficiencia_Glicose-6_G6PD.pdf
https://www.saude.df.gov.br/documents/37101/78832/Lista+de+medicamentos.pdf/6bc3b3bc-2d51-e815-3dbe-a39072cc4e8b?t=1648504043176
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0006497120617190?via%3Dihub
https://ascpt.onlinelibrary.wiley.com/doi/epdf/10.1002/cpt.3333

A Revista Paulista de Pediatria destina-se a
publicacdo de artigos originais, de revisao
e relatos de casos clinicos de investigacao

metodoldgica com abordagem na érea
da sadde e pesquisa de doencas dos

recém-nascidos, lactantes, criancas e

adolescentes.

Para submeter novos
manuscritos clique aqui.

Normas de publicacdo da

revista estdo disponiveis em
formato PDF. Baixe agora.

RPPED

SOCIEDADE DE PEDIATRIA DE SAO PAULO



https://www.spsp.org.br/publicacoes/revista/
https://mc04.manuscriptcentral.com/rpp-scielo
https://www.spsp.org.br/PDF/RPP_INSTR24_PT.pdf
https://www.spsp.org.br/publicacoes/revista/

