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RESUMO 

 

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é um distúrbio neuromuscular degenerativo genético, que 

causa degeneração progressiva dos neurônios motores, ocasionando atrofia dos músculos 

esqueléticos e comprometendo os movimentos. A AME é a causa genética mais comum de 

morte infantil. Assim, quanto mais precoce for o diagnóstico e o início do tratamento, menor é 

a degeneração desses neurônios motores e maiores as perspectivas de eficiência do tratamento, 

no prognóstico e na qualidade de vida desses pacientes. Com a promulgação da Federal Lei 

14.154/21 a AME foi incluída na ampliação escalonada das doenças triadas pelo teste do 

pezinho. Objetivos: Neste cenário, o presente estudo objetivou traçar um panorama do 

diagnóstico e acompanhamento da AME junto aos Serviços de Referência de Triagem Neonatal 

(SRTN) do Brasil no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS), a elaboração de um manual 

informativo a respeito da doença e gerou ainda três outros produtos sendo a publicação de um 

capítulo de livro sobre a temática divulgação científica sobre doenças raras, a criação de um 

folder informativo também sobre doenças raras e um artigo sobre a triagem neonatal para AME 

no âmbito do SUS, todos voltados a trazer informações e impulsionar a discussão sobre o 

assunto. Métodos: Foi enviado um questionário, via e-SIC/Fala Brasil, para todos os 

coordenadores dos 29 Serviços de Referência de Triagem Neonatal existentes no país. Todos os 

dados foram inseridos em uma planilha do programa Microsoft Excel e analisados por 

estatística descritiva. Foi elaborado um manual informativo a respeito da doença, formas de 

tratamento e acompanhamento, abrangendo também informações sobre centros de referências, 

associações de pacientes, legislações específicas e direitos destes pacientes para ser 

disponibilizado nos serviços de saúde e associações de pacientes. Foi publicado um capítulo de 

livro abrangendo o tema divulgação científica sobre doenças raras; criado folder informativo 

sobre a mesma temática e elaborado artigo científico sobre a triagem neonatal para AME no 

âmbito do SUS. Resultados: Com a pesquisa pudemos conhecer o atual estágio da triagem para 

AME no teste do pezinho a nível nacional e com isso reforçar a importância da celeridade no 

tratamento pré-sintomático, e também fornecer embasamentos para a busca de maior rapidez 

na implantação da triagem da AME no teste do pezinho a nível nacional no âmbito do SUS. 

Com os demais produtos gerados (Manual Informativo sobre AME, capítulo de livro sobre a 

divulgação científica em doenças raras, folder informativo sobre doenças raras e artigo 

científico) contribuímos na ampliação da divulgação de informações e abordagem da temática. 

Conclusão: Observamos que apesar de a Lei que prevê a ampliação do teste do Pezinho ter 

entrado em vigor no ano de 2022, atualmente, apenas dois estados 



 

brasileiros realizam a triagem para AME no teste do pezinho realizado pelo SUS. Estudos e 

intervenções a respeito da importância e urgência na ampliação da triagem neonatal para AME 

devem ser fortalecidas, incentivadas e ampliadas, visando contribuir para a melhoria da 

condição de saúde destes pacientes mediante o início do tratamento pré-sintomático como 

forma de evitar a degeneração dos neurônios. 

Palavras-chave: atrofia muscular espinhal; serviços de referência de triagem neonatal; doenças 

genéticas raras; Teste do pezinho. 



 

ABSTRACT 

Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a genetic degenerative neuromuscular disorder that causes 

progressive degeneration of motor neurons, leading to atrophy of skeletal muscles and impaired 

movement. SMA is the most common genetic cause of infant mortality. Thus, the earlier the 

diagnosis and the initiation of treatment, the less the degeneration of these motor neurons and 

the greater the prospects for treatment effectiveness, prognosis, and quality of life for these 

patients. With the enactment of Federal Law No. 14,154/21, SMA was included in the phased 

expansion of diseases screened by the newborn heel prick test. Objectives: In this context, the 

present study aimed to outline an overview of the diagnosis and follow-up of SMA within the 

Neonatal Screening Reference Services (SRTN) in Brazil under the Unified Health System 

(SUS). It also involved the development of an informational manual about the disease and ge-

nerated three additional products: the publication of a book chapter on the topic of scientific 

dissemination of rare diseases, the creation of an informational folder also focused on rare di-

seases, and an article on neonatal screening for SMA within the scope of the SUS. All of these 

were intended to provide information and to foster discussion on the subject. Methods: A ques-

tionnaire was sent via e-SIC/Fala Brasil to the coordinators of all 29 Neonatal Screening Refe-

rence Services in the country. All data were entered into a Microsoft Excel spreadsheet and 

analyzed using descriptive statistics. An informational manual was developed covering the di-

sease, treatment options, and follow-up, also including information on reference centers, patient 

associations, specific legislation, and patients rights, to be made available in health services and 

patient associations. In addition, a book chapter addressing scientific dissemination on rare di-

seases was published; an informational folder on the same topic was created; and a scientific 

article on neonatal screening for SMA within the scope of the SUS was prepared. Results: 

Through this research, we were able to assess the current status of SMA screening in the 

newborn heel prick test at the national level, thereby reinforcing the importance of prompt 

presymptomatic treatment and providing a basis for pursuing faster nationwide implementation 

of SMA screening in the newborn screening program within the SUS. The additional products 

generated (the Informational Manual on SMA, the book chapter on scientific dissemination in 

rare diseases, the informational folder on rare diseases, and the scientific article) contributed to 

expanding the dissemination of information and broadening the discussion of the topic. Con-

clusion: We observed that although the law providing for the expansion of the newborn scree-

ning program came into force in 2022, currently only two Brazilian states perform SMA scree-

ning through the newborn heel prick test within the SUS. Studies and interventions addressing 

the importance and urgency of expanding neonatal 



 

 

screening for SMA should be strengthened, encouraged, and expanded, with the aim of contri-

buting to improvements in the health status of these patients through the initiation of presymp-

tomatic treatment as a means of preventing motor neuron degeneration. 

Keywords: spinal muscular atrophy; neonatal screening reference services; rare genetic disea-

ses; newborn heel prick test. 
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1 INTRODUÇÃO 

 

 

 A Organização para Cooperação e Desenvolvimento Econômico (OCDE) por meio do 

Manual de Oslo, fornece diretrizes para coleta e interpretação de dados sobre inovação, 

definindo-a como:  “Uma inovação é um produto ou processo novo ou aprimorado (ou uma 

combinação deles) que difere significativamente dos produtos ou processos anteriores da 

unidade e que foi disponibilizado a usuários potenciais (produto) ou colocado em uso pela 

unidade (processo) ” (OCDE, 2018). 

 Assim a inovação pode ser definida como a criação de algo novo ou a melhoria de algo 

existente por meio do desenvolvimento de novas ideias, produtos, serviços ou métodos que 

agreguem valor ou ofereçam soluções para demandas existentes ou em potencial. Envolve a 

agregação de valor a ideias e sua implementação prática, objetivando o aumento da 

produtividade e respostas a problemas, demandas, necessidades e desafios existentes e 

potenciais da sociedade, sendo, portanto, de grande relevância para gestores públicos 

enfrentarem questões técnicas, econômicas e sociais no país por meio da inovação no serviço 

público (Figueiredo, 2015 apud Leal; Figueiredo, 2021). 

 No âmbito de inovação no serviço público, o mestrado profissional nos permite 

contribuir agregando inovação/melhorias na prestação de serviços voltados para a sociedade. 

Assim, o presente projeto de pesquisa traçará um panorama atual do diagnóstico e 

acompanhamento da Atrofia Muscular Espinhal (AME) junto aos Serviços de Referência de 

Triagem Neonatal (SRTN) no Brasil, além de elaborar um manual informativo a respeito da 

doença. 

 A AME faz parte de um grupo de doenças consideradas raras, trata-se de um distúrbio 

neuromuscular degenerativo genético, decorrente de mutações e/ou deleções no gene SMN1, 

que codifica a proteína de sobrevivência do neurônio motor. A degeneração progressiva dos 

neurônios motores da medula espinhal e do tronco cerebral, responsáveis por conduzir impulsos 

nervosos para os músculos causam fraqueza e atrofia dos músculos esqueléticos 

comprometendo os movimentos, levando à paralisia nos casos mais graves (Verhaart et al., 

2017). É considerada a causa genética mais comum de morte infantil (Lunn; Wang, 2008, 

Govoni, 2018). 

 Com a descoberta de terapias eficazes com novos medicamentos (Nusinersen, 

Onasemnogene Abeparvovec e Risdiplam) no tratamento clínico da AME, o momento e a 

precisão do diagnóstico se tornaram essenciais para a garantia da eficácia terapêutica. Assim, 
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quanto mais precoce for o diagnóstico e o início do tratamento, menor é a degeneração desses 

neurônios motores e maiores as perspectivas de eficiência do tratamento, no prognóstico e na 

qualidade de vida desses pacientes (Nishio et al., 2023). 

 A necessidade crítica de intervenção precoce em pacientes afetados por AME, com base 

nos benefícios comprovados do tratamento pré-sintomático, tem impulsionado esforços globais 

para implementar programas de triagem neonatal que incluam a triagem para esta enfermidade 

(Tavares, 2024). 

Assim, a triagem neonatal para AME foi incluída na lista de doenças a serem triadas 

pelo Teste do Pezinho no Brasil através da Lei 15.154 de 26 de maio de 2021. A referida lei 

entrou em vigor em 2022, entretanto a ampliação das doenças triadas seria feita de forma 

escalonada, em cinco fases para (1) toxoplasmose congênita, (2) galactosemias, 

aminoacidopatias, distúrbios do ciclo da ureia e distúrbios da β-oxidação de ácidos graxos, (3) 

doenças lisossômicas, (4) imunodeficiências primárias e (5) AME, além das seis doenças já 

rastreadas no teste básico já implantado (Brasil, 2024). 

 Diante da grande importância de um diagnóstico precoce para AME, este trabalho 

objetiva traçar um panorama de quais SRTN´s já implantaram o rastreio para AME no Teste do 

Pezinho realizado pelo Sistema Único de Saúde, demonstrando o atual estágio desta triagem a 

nível nacional e ainda, saber dentre aqueles que ainda não implantaram, quais as principais 

dificuldades encontradas para esta implantação. Dessa forma, através da divulgação do presente 

estudo, os resultados contribuirão para embasar iniciativas que acelerem a implementação da 

triagem para AME em todo o país. Além disso, a identificação das principais dificuldades 

enfrentadas pelos SRTN´s permitirá a proposição de estratégias para sua superação. E ainda, 

espera-se que o manual informativo proporcione à sociedade em geral, informações úteis e 

relevantes sobre a doença. 

 A escolha do tema se deu pela gravidade da doença e pela importância do seu 

diagnóstico precoce. Por trabalhar no Departamento de Patologia, Genética e Evolução da 

UFTM e estando lotada na disciplina de Genética que possui um atendimento ambulatorial, 

tenho contato mesmo que indiretamente com a realidade de pacientes que enfrentam doenças 

raras, e a realização do presente estudo poderia de alguma forma contribuir levando informação 

para os usuários destes serviços que em geral são impactados por um diagnóstico raro e muitas 

vezes carecem de informações. 

 A partir do exposto acima, e levando em consideração que o discente do mestrado 

profissional, para a obtenção do título de mestre, deve desenvolver um produto que pode ser 

apresentado em diversos formatos como dissertação, artigos, patentes, projetos técnicos, 
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relatórios finais de pesquisa, estudo de casos, entre outros, o presente estudo objetivou fazer 

um levantamento de quais Serviços de Referência em Triagem Neonatal do país já implantaram 

a triagem neonatal para AME no Âmbito do SUS, e dentre aqueles que ainda não o fizeram 

quais são as principais dificuldades enfrentadas para a implantação, além da elaboração de 

manual informativo sobre a doença, tratamentos disponíveis, incluindo detalhes sobre centros 

de referência, associações de pacientes, legislações específicas e direitos desses pacientes. 

 A partir dos resultados encontrados foram gerados quatro produtos relacionados: 1. 

Artigo científico; 2. Artigo científico publicado como capítulo de livro; 3. Manual informativo 

com informações úteis sobre a doença e 4. Material didático no formato de folder sobre doenças 

raras. 

 O artigo científico intitulado “Panorama da triagem neonatal para Atrofia Muscular 

Espinhal (AME) no Sistema Único de Saúde (SUS) ” objetivou traçar um panorama de quais 

Estados do país já implantaram a triagem neonatal para AME no âmbito do SUS e fazer um 

levantamento das principais dificuldades enfrentadas na implantação entre os Estados que ainda 

não implantaram. Trata-se de uma pesquisa qualitativa, exploratória, descritiva de finalidade 

aplicada, que utilizou um questionário para a coleta de dados. Acredita-se que os resultados 

encontrados poderão subsidiar a discussão da importância da implantação da triagem neonatal 

para AME no âmbito do SUS e fornecer dados que possam ensejar políticas públicas voltadas 

à viabilização desta implantação em todos os estados brasileiros. Tal produto será publicizado 

por meio da submissão do artigo a uma revista científica da área de estudo. 

 Já o artigo de revisão publicado em 2024, intitulado “Uma análise sobre o conteúdo de 

divulgação científica a respeito da temática doenças raras”, objetivou fazer um levantamento 

de publicações sore a temática doenças raras em revista científica de ampla circulação, com o 

objetivo de demonstrar a importância e a necessidade de divulgação científica acerca do tema 

para fomentar o debate social e científico sobre o mesmo. O artigo foi publicado na Revista 

Tópicos em Ciências da Saúde – contribuições, desafios e possibilidades, volume IV, Amplla 

Editora, ano 2024. 

 O terceiro produto foi a produção de um manual informativo a respeito da AME, 

abrangendo tratamentos disponíveis, informações úteis e objetivas sobre centros de referências, 

associações de pacientes, sites voltados para a doença, legislações específicas e direitos desta 

população, o qual foi produzido utilizando-se a ferramenta de design gráfico Canva, buscando 

o objetivo primordial de transmitir informações de maneira eficiente ao público-alvo. O produto 

foi encaminhado para registro na Biblioteca Nacional sob o protocolo nº 000984.0391055/2025 

(Anexo B). 
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 Por fim, o quarto produto, apresentado em formato de folder, caracterizado como 

material didático informativo, sobre o tema doenças raras. A finalidade do material foi 

disponibilizar para o público-alvo de serviços de saúde, um guia rápido com informações sobre 

as doenças consideradas raras. O objetivo é disponibilizar o produto em serviços de saúde e 

também nos ambulatórios da UFTM, correlatos ao tema. O produto foi confeccionado no Canva 

(plataforma de design gráfico) e submetido a registro na Biblioteca Nacional sob o protocolo 

nº 0009840380270/2025 (Anexo C). 

  Os produtos gerados pelo presente estudo visam fomentar o debate científico e social 

acerca das temáticas doenças raras e dentre elas, em especial, a AME, e ainda fornecer 

informações úteis e relevantes às populações envolvidas direta e indiretamente aos temas em 

questão. Além de fornecer informações que possam subsidiar a implantação de discussões e 

políticas públicas que busquem garantir o acesso à saúde e tratamento adequado a esses 

pacientes considerados raros, mas altamente impactados por tais enfermidades. A abordagem 

das doenças raras em estudos científicos é de extrema importância, pois, apesar de 

individualmente pouco frequentes, essas condições afetam milhões de pessoas em todo o 

mundo e permanecem em grande parte, ainda subdiagnosticadas e sem o tratamento adequado. 
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2 REFERENCIAL TEÓRICO 

 

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) faz parte de um grupo de doenças consideradas 

raras, as quais são definidas como uma condição de saúde que afeta um número reduzido de 

pessoas em comparação com outras doenças comuns na população geral se consideradas 

individualmente, entretanto, por existirem mais de 7000 diferentes doenças, aproximadamente 

8% da população mundial apresenta uma doença rara. Estas doenças são crônicas, acarretam 

deficiências variadas, têm grande morbimortalidade e a maioria tem etiologia genética 

(Eurordis, 2005). 

 Segundo a definição dada pela Portaria nº 199, de 30 de janeiro de 2014 do Ministério 

da Saúde, são consideradas doenças raras aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil 

indivíduos, ou seja, 1,3 pessoas a cada 2 mil indivíduos (Brasil, 2022). 

 Em geral, estas doenças são crônicas, progressivas, degenerativas e incapacitantes, e por 

muitas vezes colocam a vida em risco. A grande maioria das doenças raras já identificadas tem 

origem em alterações genéticas, outras seriam doenças infecciosas, autoimunes e algumas 

variações de câncer consideradas raras (Novaes; Soárez, 2019). 

 No Brasil, calcula-se que exista entre 13 e 15 milhões de pessoas com algum tipo de 

doença rara. Dessa forma, apesar de raras em conjunto as mesmas apresentam alto impacto 

epidemiológico (Aureliano, 2018).   

 Em 2014, o Ministério da Saúde instituiu a Política Nacional de Atenção Integral às 

Pessoas com Doenças Raras (PNAIDR) e aprovou as Diretrizes para Atenção Integral às 

Pessoas com doenças raras no âmbito do Sistema Único de Saúde – SUS, por meio da Portaria 

GM/MS nº 199, de 30 de janeiro de 2014 (consolidada no Anexo XXXVIII da Portaria de 

Consolidação Nº 2, de 28 de setembro de 2017). A PNAIDR tem como objetivo melhorar o 

acesso aos serviços de saúde e à informação; contribuir para a melhoria da qualidade de vida 

dos portadores e reduzir a incapacidade causada por essas doenças (Brasil, 2024). 

 Em seu Art. 4º, a PNAIDR definiu como objetivos a redução da mortalidade, da 

morbimortalidade, das manifestações secundárias e a melhoria da qualidade de vida das pessoas, 

por meio de ações de promoção, prevenção, detecção precoce, tratamento oportuno, redução de 

incapacidade e cuidados paliativos (Aith, 2014).   

 A PNAIDR prevê a habilitação de serviços de referência, com o objetivo de oferecer 

diagnósticos mais precisos e rápidos, possibilitando o início de tratamentos mais eficazes para 

oferecer melhor qualidade de vida aos doentes. Para isso, ações e procedimentos deverão ser 
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criados no Sistema Único de Saúde (SUS), entre elas a ampliação da lista de medicamentos 

oferecidos, exames de DNA e aconselhamento genético (Aureliano, 2018). 

 A AME é um distúrbio neuromuscular degenerativo genético, decorrente de mutações 

e/ou deleções no gene SMN1 (do inglês: survival motor neuron 1), localizado em 5q13, que 

codifica a proteína de sobrevivência do neurônio motor. A degeneração progressiva dos 

neurônios motores da medula espinhal e do tronco cerebral, responsáveis por conduzir impulsos 

nervosos para os músculos causam fraqueza e atrofia dos músculos esqueléticos 

comprometendo os movimentos (Lefebvre, 1995). 

Este gene é responsável pela produção da proteína de sobrevivência do neurônio motor, 

conhecida como SMN. A proteína SMN também pode ser produzida a partir do gene SMN2, 

porém sua produção é truncada e instável, gerando apenas 10% a 20% da proteína SMN 

funcional. Dessa forma, o número de cópias do gene SMN2 poderia atuar como um modificador 

de fenótipo e gravidade da doença (Zanoteli, 2024). 

 

Figura 1 – Esquema demonstrando a produção da proteína nas pessoas com AME. 

 

Fonte: Guia de Discussão AME Brasil, 2020. 
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 Figura 2 - Diagrama demonstrando como ocorre a doença.

 

Fonte: Guia de Discussão AME Brasil, 2020. 

 Apesar de rara a AME 5 q é a principal causa genética de mortalidade infantil e a 

segunda doença neuromuscular mais frequente na infância (Lunn; Wang, 2008; Govoni, 2018). 

 A AME possui uma prevalência estimada de 1–2 por 100.000 pessoas e uma incidência 

de 8 por 100.000 nascidos vivos, considerando todos os tipos de AME (Verhart, 2017). 

 A AME pode ser classificada em cinco subtipos, sendo esses do tipo 0 ao IV, que diferem 

de acordo com a função motora máxima alcançada e idade de início dos sintomas. O diagnóstico 

de AME é molecular, no entanto, é a avaliação clínica que define o subtipo da doença. O subtipo 

0 é a forma mais grave com início no período pré-natal e desenvolvimento de problemas 

respiratórios graves após o nascimento; tipo I conhecido como doença de Werdnig–Hoffmann, 

uma forma grave com início antes dos 6 meses de idade e incapacidade de sentar-se sem apoio; 

tipo II conhecido como doença de Dubowitz, trata-se de uma forma intermediária com início 

antes dos 18 meses de idade e capacidade de sentar-se sem ajuda, mas não de ficar de pé ou 

andar; tipo III ou doença de Kugelberg–Welander, uma forma leve com início após os 18 meses 

de idade e capacidade de ficar de pé e andar sem ajuda e tipo IV a forma mais leve com início 

após os 30 anos de idade (Arnold, 2015 apud Nishio et al., 2023). 
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Quadro 1 - Classificação da AME 

Tipo Início Função Sobrevivência mediana 

0 Pré-natal Insuficiência respiratória ao nascer Semanas 

1 0-6 meses Nunca sentar <1 ano 

2 <18 meses Sentar >25 anos 

3 >18 meses Em pé ou ambulatório Adulto 

4 >30 anos Ambulatório Adulto 

Fonte: adaptado de Nishio et al., 2023 

 Embora a AME seja uma doença crônica, o desenvolvimento de novas medicações pode 

mudar a vida dos pacientes. Assim, a detecção precoce com triagem neonatal e o tratamento 

precoce com novos medicamentos disponíveis se tornarão o padrão de tratamento para AME. 

No entanto, deve-se considerar que os benefícios da triagem neonatal e do tratamento precoce 

da AME são limitados a recém-nascidos, e que muitas questões permanecem sem solução 

quando se trata de crianças com mais idade e adultos que vivem com AME (Nishio et al., 2023). 

 Para obtenção de resultados benéficos no tratamento de AME grave tipo 1, as terapias 

devem ser iniciadas bem antes da perda/dano dos neurônios motores, e os resultados atuais dos 

ensaios terapêuticos sugerem que a terapia deve ser administrada, quando possível, dentro de 

uma semana após o nascimento (Govoni, 2018). 

 Em relação ao rastreamento da doença em recém-nascidos, no Brasil, em 2001 foi criado 

o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da Portaria GM/MS nº 822 de 06 

de junho de 2001, que engloba um conjunto de ações preventivas responsável por identificar 

precocemente doenças metabólicas, genéticas, enzimáticas e endocrinológicas. A Portaria de 

criação do PNTN estabelece que as Secretarias de Saúde dos Estados e do Distrito Federal 

devem cadastrar Serviços de Referência em Triagem Neonatal/Acompanhamento e Tratamento 

de Doenças Congênitas para a cobertura e acesso de sua população à realização da triagem 

neonatal, confirmação diagnóstica, acompanhamento e tratamento dos pacientes triados (Brasil, 

2001). 

O Teste do Pezinho (TP) é um exame laboratorial incluso no Programa Nacional de 

Triagem Neonatal (PNTN) e tem como finalidade identificar condições genéticas, congênitas e 

infecciosas, através da coleta de sangue feita no calcanhar do recém-nascido, esta identificação 

se dá antes da manifestação de sintomas, o que permite iniciar o tratamento precocemente com 

vistas a diminuir ou eliminar sequelas associadas à doença (Castro et al., 2022). 
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 O Teste do Pezinho realizado na triagem neonatal incluía triagem obrigatória para seis 

doenças: fenilcetonúria (PKU), hipotireoidismo congênito (HC), hemoglobinopatias, fibrose 

cística (FC), hiperplasia adrenal congênita (HAC) e deficiência de biotinidase.  O SUS oferta 

o exame em uma rede de coleta que conta com 24.177 pontos estabelecidos em postos e 

maternidades espalhadas por todo o Brasil. Atualmente, no Brasil, mais de 80% dos recém-

nascidos são triados por meio do Serviço de Referência de Triagem Neonatal (SRTN), apesar 

de algumas diferenças regionais serem observadas (Tavares, 2024). 

 Em 2021, houve a aprovação da lei federal 14.154 de 26 de maio de 2021, estabelecendo 

a ampliação dos exames realizados no teste do pezinho, que deverão ser implementados 

gradualmente, em cinco fases para (1) toxoplasmose congênita, (2) galactosemias, 

aminoacidopatias, distúrbios do ciclo da ureia e distúrbios da β-oxidação de ácidos graxos, (3) 

doenças lisossômicas, (4) imunodeficiências primárias e (5) AME, além das seis doenças já 

rastreadas no teste básico já implantado (Tavares, 2024). 

 A lei entrou em vigor em maio de 2022 e, com isso, passou a incluir novos 14 grupos 

de doenças. Com a expansão do teste será possível diagnosticar precocemente até 53 doenças, 

incluindo a atrofia muscular espinhal. Entretanto, essa expansão ainda está em andamento.

 Atualmente, o Brasil conta com 29 Serviços de Referência em Triagem Neonatal 

(SRTN), representados na Figura 1, habilitados pelo Ministério da Saúde, em todos os estados 

e no Distrito Federal, sendo que o estado de São Paulo possui três SRTN´s. Estes serviços 

contam com médicos especialistas e equipe multidisciplinar para atender a todas as crianças 

diagnosticadas com as doenças do escopo do PNTN (Tavares, 2024). 
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Figura 3 – Serviços de Referência de Triagem Neonatal do Brasil 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fonte: Tavares, 2024 

Notas: Serviços de Triagem Neonatal no Brasil. O Brasil é representado em amarelo na figura superior esquerda e está maximizado para visualização detalhada. Cada estado 

abriga uma ou mais instituições credenciadas pelo Ministério da Saúde. AC – Acre; AL – Alagoas; AM – Amazonas; AP – Amapá; BA – Bahia; CE – Cear; DF – Distrito Federal; 

ES – Espírito Santo; GO – Goiás; MA – Maranhão; MG – Minas Gerais; MS – Mato Grosso do Sul; MT – Mato Grosso; PA – Pará; PB – Paraíba; PE – Pernambuco; PI – Piauí; 

PR – Paraná; RJ – Rio de Janeiro; RN – Rio Grande do Norte; RO – Rondônia; RR – Roraima; RS – Rio Grande do Sul; SC – Santa Catarina; SE – Sergipe; SP – São Paulo; 

TO – Tocantins. 
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Apesar de não existir cura para a AME atualmente existem três fármacos disponíveis 

para tratamento, todos registrados pela Agência Nacional de Vigilância Sanitária (Anvisa): 

Spinraza® (nusinersena), Everysdi® (risdiplam) e Zolgensma® (onasemnogene 

abeparvoveque). A Comissão Nacional de Incorporação de Tecnologias (Conitec) do Ministério 

da Saúde, recomendou a incorporação desses medicamentos no Sistema Único de Saúde (SUS). 

Em todas as decisões, a Conitec avaliou os estudos publicados e estabeleceu alguns critérios 

para a disponibilização gratuita dos medicamentos. A padronização de qualquer medicamento 

para fornecimento no sistema público é baseada em análises técnico-científicas a partir das 

melhores evidências disponíveis, incluindo eficácia, segurança, custo-efetividade e impacto 

orçamentário, não havendo uma hierarquia entre elas. Ou seja, dependendo dos resultados e da 

qualidade das evidências, os tomadores de decisão podem dar mais ênfase por um tipo delas do 

que os demais (Kretzschmar et al., 2024). 

 

Quadro 2-Tratamentos medicamentosos disponíveis conforme idade do paciente e tipo da AME 

5q 

Fonte: Brasil, 2025. 

 

Além da abordagem farmacológica, o tratamento da AME envolve terapias de suporte 

que incluem avaliações de necessidades nutricionais e alimentares, função respiratória, sono, 

atividades da vida diária e tratamentos ortopédicos (Arnold; Kassar; Kissel, 2015 apud Nishio 

et al., 2023). 
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O diagnóstico precoce propiciaria uma intervenção multidisciplinar mais célere e com 

melhores resultados em termos de qualidade de vida, prevenindo e evitando maiores 

complicações da doença, reduzindo assim, até mesmo o custo dos cuidados médicos (Govoni, 

2018). 

 Os estudos demonstram que a identificação precoce dos pacientes, combinado a 

disponibilidade de tratamentos voltados para a doença, trazem benefícios aos pacientes e suas 

famílias, bem como aos órgãos governamentais. Embora a triagem e o tratamento estejam 

associados a um investimento, esses custos adicionais foram compensados por economias que 

ocorrem com a identificação precoce e o tratamento pré-sintomático destes pacientes com AME. 

Ou seja, através de um comparativo entre os custos de manutenção de um paciente com AME, 

observa-se uma diferença significativa nos pacientes que receberam tratamento na fase pré-

sintomática e tiveram seus resultados de saúde melhorados ao longo da vida e aqueles que não 

tiveram acesso ao tratamento. As análises de cenário comprovam essa conclusão uma vez que 

a maioria dos cenários resultou em economia de custos (Velikanova et al., 2022). 

 As políticas públicas de saúde precisam estimular e assegurar o diagnóstico precoce da 

AME (Kretzschmar et al., 2024).  
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3 OBJETIVOS 

 

3.1 OBJETIVO GERAL 

 Traçar um panorama do diagnóstico e acompanhamento da AME junto aos Serviços de 

Referência de Triagem Neonatal (SRTN) do Brasil no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS) 

e o desenvolvimento de produtos técnicos a respeito da AME e doenças raras. 

Deixo no tempo passado?) 

3.2 OBJETIVOS ESPECÍFICOS 

a) Realizar um levantamento dos SRTN´s que já implementaram o rastreamento de AME 

no teste do pezinho pelo Sistema Único de Saúde e, entre aqueles que ainda não 

adotaram a medida, identificar as principais dificuldades enfrentadas; 

b) Elaborar um manual sobre a doença, tratamentos disponíveis, incluindo detalhes sobre 

centros de referência, associações de pacientes, legislações específicas e direitos desses 

pacientes. 

c) Analisar e caracterizar quantitativamente o conteúdo de divulgação científica sobre o 

tema doenças raras. 

d) Elaborar folder informativo a respeito de doenças raras. 
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4 METODOLOGIA 

 

4.1 ARTIGO CIENTÍFICO  

 

4.1.1 Tipo de Estudo 

 

Trata-se de um estudo descritivo transversal com abordagem quantitativa e análise por 

estatística descritiva, com coleta de dados por meio do envio de questionário através do Sistema 

Eletrônico de Informações ao Cidadão (e-SIC) /Fala Brasil e/ou e-mail. Um questionário foi 

encaminhado a todos os coordenadores dos 29 Serviços de Referência de Triagem Neonatal do 

país. 

4.1.2 Comitê de Ética 

 Este projeto foi submetido para avaliação junto ao Comitê de Ética em Pesquisa (CEP) 

da Universidade Federal do Triângulo Mineiro com pedido de dispensa do Termo de 

Consentimento Livre e Esclarecido, visto que tratará de dados de domínio público. (CAAE: 

88007825.9.0000.5154 – Anexo A) 

 

4.1.3 Questionário 

Todos os dados foram coletados por um instrumento de pesquisa desenvolvido pelos 

pesquisadores, que passou por avaliação de especialistas. Para atuar como juízes, foram convi-

dados três profissionais da área de saúde, especialistas em Genética/Aconselhamento Genético, 

que não participassem do estudo e atendiam aos seguintes critérios: possuir experiência profis-

sional mínima de cinco anos e atuar na área de pesquisa e/ou ensino. Os juízes avaliaram a 

clareza e a pertinência do conteúdo do questionário, analisando cada variável e respondendo 

com as opções "sim" ou "não" para ambos os critérios. 

O questionário foi enviado juntamente a um termo explicativo, detalhando os objetivos 

do estudo e as atividades solicitadas aos juízes. Foram consideradas validadas as questões que 

obtiverem um índice de concordância igual ou superior a 70% em relação à pertinência e cla-
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reza. Após a validação, o instrumento foi enviado aos coordenadores dos 29 Serviços de Refe-

rência de Triagem Neonatal do país por meio do Sistema Eletrônico de Informações ao Cidadão 

(e-SIC) / Fala Brasil. O questionário abordou as seguintes questões: 

1. O Serviço de Referência de Triagem Neonatal já realiza a triagem para Atrofia Muscular 

Espinhal (AME)? 

2. Em caso negativo, quais são as principais dificuldades enfrentadas para a 

implementação da triagem? 

( ) falta de recursos financeiros. 

( ) questões organizacionais. 

( ) falta de equipamentos. 

( ) falta de apoio governamental. 

( ) falta de recursos humanos. 

( ) outras. Especificar: _______________. 

3. Em caso afirmativo, desde quando o serviço realiza a triagem para AME? 

4. Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o início da triagem? 

5. Após o diagnóstico, os pais são encaminhados para apoio psicológico? 

6. Os pacientes e/ou famílias são encaminhados ao Serviço de Aconselhamento Genético? 

7. Após o Aconselhamento Genético, é realizada alguma intervenção? Se sim, qual (is) é 

(são) realizada (s)? 

8. O Serviço de Referência de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a 

AME? Em caso afirmativo, quais são as opções de tratamento disponíveis e oferecidas 

aos pacientes? 

9. A decisão terapêutica é norteada por algum protocolo? Qual? 

10. Dos casos diagnosticados, quantos estão em acompanhamento ambulatorial? 

 

4.1.4 Análise dos Dados 

 

Os resultados obtidos foram analisados por meio de estatística descritiva, catalogados e 

os aspectos quantitativos apresentados por meio de gráficos e tabelas. 
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4.2 MANUAL INFORMATIVO 

 

Foi elaborado um manual informativo a respeito da doença, abrangendo tratamentos 

disponíveis, informações úteis e objetivas sobre centros de referências, associações de pacientes, 

sites voltados para a doença, legislações específicas e direitos desta população. Para a 

elaboração do manual foram seguidos os passos propostos por Etcher (2005), para a elaboração 

de manuais de orientação para cuidados em saúde, com algumas modificações. 

1ª Etapa: Seleção de conteúdos 

 Foi realizada a busca de informações na literatura sobre o conhecimento científico 

acerca da doença. A revisão bibliográfica foi baseada em publicações científicas, por meio de 

buscas na base de dados PUBMED. Para a seleção das obras, foram utilizadas as seguintes 

palavras-chave e suas combinações: “Atrofia Muscular Espinhal”, “Atrofia Muscular Espinhal 

e Tratamento”, “Atrofia Muscular Espinhal e diagnóstico”. Foram incluídas publicações 

científicas, no período entre 2014 e 2024, na língua inglesa e portuguesa sobre o tema, com 

textos completos e disponíveis gratuitamente. Também foram feitos levantamentos nos sites 

oficiais do governo sobre centros de tratamento e referência nas doenças, legislações pertinentes 

e direitos destes pacientes e ainda sobre associações de pacientes e sites voltados para a doença 

que possam servir como fonte de informação e orientação aos pacientes e familiares. 

  

2ª Etapa: Elaboração do manual piloto 

 A elaboração do manual foi feita utilizando-se de vocabulário coerente com o público, 

de fácil leitura e com textos curtos e objetivos, buscando o objetivo primordial de transmitir 

informações de maneira eficiente ao público-alvo. 

3ª Etapa: Finalização do manual 

O material foi desenvolvido por meio do Canva, ferramenta de gerenciamento 

estratégico que permite a criação de design gráfico de mídia social, apresentações, infográficos, 

pôsteres e outros conteúdos visuais que são disponibilizados em formato on-line com 

dispositivos móveis que integram milhões de imagens, fontes, modelos e ilustrações. Após sua 

finalização e revisão, o manual foi protocolado na Biblioteca Nacional. 

 

4.3 FOLDER INFORMATIVO 
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Foi elaborado folder informativo sobre as doenças raras, com o objetivo de ser 

distribuído em ambulatórios e serviços de saúde contendo informações básicas e de fácil acesso 

sobre a temática. A elaboração do folder foi feita utilizando-se de vocabulário coerente com o 

público, de fácil leitura e com textos curtos e objetivos, buscando o objetivo primordial de 

transmitir informações de maneira eficiente ao público-alvo. O material foi desenvolvido por 

meio do Canva, e após sua finalização e revisão, o manual foi protocolado na Biblioteca 

Nacional. 

4.4 CAPÍTULO DE LIVRO 1 

 Foram analisados o conteúdo publicado sobre doenças raras na revista de divulgação 

científica Pesquisa FAPESP, editada pela Fundação de Amparo à Pesquisa do Estado de São 

Paulo, com conteúdo disponível de forma online. Esta revista divulga os resultados de 

produções científicas acadêmicas mensalmente. O levantamento de matérias foi analisado a fim 

de visualizar a frequência com que a revista, que é uma das principais na área, trata do tema 

“Doenças Raras” em suas divulgações.  

 A análise dos textos foi realizada por pares, utilizando aspectos quantitativos. Foi 

realizada uma busca nos acervos digitais da revista com o descritor “doenças raras”, 

quantificados e analisados apenas exemplares publicados entre janeiro de 2013 a março de 2024, 

que traziam o tema da busca em suas publicações. A definição do período de pesquisa visou 

uma busca mais atualizada sobre o tema. 

 A quantidade de publicações relacionadas ao tema foi analisada de acordo com cada ano 

do período pesquisado. Foi analisado o percentual de publicações classificando-os entre 

matérias completas e notícias curtas ou podcasts. 

 As doenças raras citadas foram classificadas entre aquelas de origem genética ou não e 

quantificadas percentualmente. Todas as doenças raras citadas nas matérias foram catalogadas, 

assim como a quantificação de repetições em que apareciam em matérias diferentes. Foram 

categorizados os tipos de abordagem, levando em conta as seguintes categorias: tratamento, 

diagnóstico, custos de medicamentos e judicialização, redes de apoio e outros. 

 Os textos selecionados foram catalogados em um banco de dados (planilha Excel) e os 

                                                 
1         Metodologia retirada de capítulo de livro publicado:  PESSOA, E. de J. et al. Uma análise sobre o 

conteúdo de divulgação 

científica a respeito da temática doenças raras. In: AIRES, C. A. M.; CARVALHO, F. S. de O.; ANDRADE 

NETO, F. V. de; SOUZA, L. M. S. de (org.). Tópicos em ciências da saúde: contribuições, desafios e 

possibilidades. [S. l.]: Editora Amplla, 2024. v. 4. P. 92-109. Disponível em: 

https://ampllaeditora.com.br/publicacoes/6745/. Acesso em: 20 jan. 2026. 
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aspectos quantitativos foram apresentados por meio de tabelas e gráficos e os dados apresentados por 

estatística descritiva.  
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5 RESULTADOS  

Os quatro produtos resultados desse Trabalho de Conclusão de Curso serão apresentados 

da seguinte maneira: artigo científico (Protocolo submissão anexo D), artigo publicado como 

capítulo de livro, manual informativo com informações úteis sobre a doença e material didático 

no formato de folder sobre doenças raras. 

5.1 ARTIGO CIENTÍFICO  
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5.2 ARTIGO CIENTÍFICO PUBLICADO COMO CAPÍTULO DE LIVRO  
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5.3 MANUAL INFORMATIVO COM INFORMAÇÕES ÚTEIS SOBRE A DOENÇA  
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 5. 4 MATERIAL DIDÁTICO NO FORMATO DE FOLDER SOBRE DOENÇAS RARAS 
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6 CONCLUSÃO 

 

 Observamos que apesar da Lei 15.154 de 26 de maio de 2021, que entrou em vigor em 

2022, estipular a ampliação das doenças triadas de forma escalonada, no que se refere à AME 

houveram ainda poucos avanços, considerando-se que apenas dois estados realizam a triagem 

neonatal para AME. Estudos e intervenções a respeito da importância e urgência na ampliação 

da triagem neonatal para AME devem ser fortalecidas, incentivadas e ampliadas, visando 

contribuir para a melhoria da condição de saúde destes pacientes mediante o início do 

tratamento pré-sintomático como forma de evitar a degeneração dos neurônios.  

 Espera-se que os produtos gerados através dessa pesquisa possam contribuir levando 

informações sobre doenças raras e em especial sobre a AME ao público-alvo interessado. 
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APÊNDICE A-TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO – PARA 

JUIZ 

 

 

 

 

 

Ministério da Educação 

Universidade Federal do Triângulo Mineiro 

 

 

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO – PARA JUIZ 

 

(Decreto 93.933 de 14/01/1987, Resolução 466/2012 do Conselho Nacional de Saúde) 

 

 

Prezado (a) Senhor (a) 

 

 Convidamos V. Sa. para participar voluntariamente do estudo: “Triagem neonatal para 

Atrofia Muscular Espinhal – AME no âmbito do Sistema Único de Saúde – SUS: 

panorama, desafios e impacto social”. 

 O presente estudo será realizado com o levantamento de informações através do Sistema 

Eletrônico de Informações ao Cidadão (e-SIC) /Fala Brasil e/ou e-mail, junto aos 29 Serviços 

de Referência de Triagem Neonatal (SRTN’s) existentes no país e fará um levantamento de 

quais destes SRTN’s já implantaram a triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal - AME, 

prevista na Lei 14.154 de 2021. 

 O propósito deste termo é validar o instrumento de coleta de dados constante no estudo. 

Sua colaboração consiste em analisar os instrumentos quanto à clareza, facilidade da leitura, 

compreensão e utilidade, bem como a pertinência das questões em relação ao tema. 

 Esclarecemos que é assegurado total sigilo sobre a sua identidade e que você tem o 

direito de deixar de participar da pesquisa em qualquer momento, sem que isso lhe traga 

qualquer prejuízo. Poderá solicitar esclarecimentos quando sentir necessidade e sua resposta 

será respeitosamente utilizada na adequação dos instrumentos bem como em estudos e eventos 

científicos da área da saúde, sem restrições de prazos e citações, desde a presente data. Caso 

concorde em participar, é preciso assinar este termo, que se encontra em duas vias, uma delas é 

sua e a outra da pesquisadora. 

 Informamos que este tipo de estudo pode implicar em risco de desconforto com relação 

ao cansaço para análise dos instrumentos e tempo gasto em tal atividade. O referido risco será 

minimizado permitindo o tempo necessário para analisar os instrumentos da pesquisa. Em caso 

de manutenção do desconforto, a análise poderá ser interrompida sem acarretar ônus ou prejuízo 

para sua vida pessoal/profissional. 

 Informamos que sua participação nesta pesquisa não gerará nenhum tipo de gasto e, por 

ser uma atividade voluntária não haverá nenhum tipo de remuneração para participar da mesma. 

 Declaramos a garantia dos seus direitos abaixo relacionados: 

- Direito de receber respostas a qualquer pergunta ou dúvida sobre as questões; 

- Direito de não ser identificado, tendo minha privacidade preservada; 

- Direito à liberdade de recusar a participar ou retirar meu consentimento em qualquer fase da 

pesquisa, sem penalização alguma e sem prejuízo; 
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 Antecipadamente agradecemos e colocamo-nos à disposição para quaisquer 

esclarecimentos. 

 

Profa. Dra. Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra – Coordenadora do Projeto 

E-mail: mariangela.cintra@uftm.edu.br 

(17) 99711-6366 

 

Consentimento de participação: 

Eu_________________________________________________________________________

________________ 

RG ou CPF__________________, concordo em participar, voluntariamente, do estudo 

“Triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal – AME no âmbito do Sistema Único 

de Saúde – SUS: panorama, desafios e impacto social”. Estudo realizado no Programa de 

Mestrado Profissional em Inovações e Tecnologias da Universidade Federal do Triângulo 

Mineiro, sob responsabilidade da pesquisadora Profa. Dra. Mariangela Torreglosa Ruiz Cintra. 

 

Data: ____/ ____/ ____ 

__________________________ 

Assinatura do participante 
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APÊNDICE B – Convite enviado aos juízes 
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APÊNDICE C – Questionário para coleta de dados 

  

 

 

 

 

MINISTÉRIO DA EDUCAÇÃO 

UNIVERSIDADE FEDERAL DO TRIÂNGULO MINEIRO – UFTM 

Programa de Mestrado Profissional em Inovações e Tecnologias – PMPIT 
 

Projeto de Pesquisa: Triagem neonatal para Atrofia Muscular Espinhal – AME no âmbito do 

Sistema Único de Saúde – SUS: panorama, desafios e impacto social. 

 

O questionário abordará as seguintes questões: 

 

1. O Serviço de Referência de Triagem Neonatal já realiza a triagem para Atrofia Muscular 

Espinhal (AME)? 

2. Em caso negativo, quais são as principais dificuldades enfrentadas para a implementação da 

triagem? 

( ) falta de recursos financeiros. 

( ) questões organizacionais. 

( ) falta de equipamentos. 

( ) falta de apoio governamental. 

( ) falta de recursos humanos. 

( ) outras. Especificar: _______________. 

3. Em caso afirmativo, desde quando o serviço realiza a triagem para AME? 

4. Quantos casos foram diagnosticados, a cada ano, desde o início da triagem? 

5. Após o diagnóstico, os pais são encaminhados para apoio psicológico? 

6. Os pacientes e/ou famílias são encaminhados ao Serviço de Aconselhamento genético? 

7. Após o Aconselhamento Genético, é realizada alguma intervenção? Se sim, qual (is) é (são) 

realizada (s)? 

8. O Serviço de Referência de Triagem Neonatal oferece algum tipo de tratamento para a 

AME? Em caso afirmativo, quais são as opções de tratamento disponíveis e oferecidas aos 

pacientes? 

9. A decisão terapêutica é norteada por algum protocolo? Qual? 

10. Dos casos diagnosticados, quantos estão em acompanhamento ambulatorial? 

 

Fonte: elaboração própria, 2025. 
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ANEXO A – APROVAÇÃO DO COMITÊ DE ÉTICA EM PESQUISA 
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ANEXO B – Protocolo de registro do Manual Informativo sobre Atrofia Muscular 

Espinhal (AME) na Biblioteca Nacional 
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ANEXO C – Protocolo de registro do folder sobre Doenças raras na Biblioteca Nacional 
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ANEXO D – Protocolo de submissão de artigo científico 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


