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1. INTRODUCAO

A triagem neonatal (TN) possibilita diagndstico precoce, intervengdo e tratamento
adequado de patologias em recém-nascidos (RN), e viabiliza o manejo antes do surgimento de
manifestagdes graves, propiciando diagndsticos e prognosticos melhores (Gongalves et al.,
2022; Chan et al., 2023). Para isso, os testes moleculares (TM) sdo ferramentas no rastreio de
condi¢des genéticas, porém nem sempre sao disponiveis e acessiveis universalmente (Oliveira
et al., 2023). Assim, o presente trabalho objetiva discutir a aplicacao dos testes moleculares
de triagem neonatal (TMTN), os beneficios de ampliar sua cobertura para mais RN e alguns
desafios presentes nesse caminho.

2. METODOLOGIA

Para esta revisao narrativa, buscou-se em margo de 2025 os descritores “Molecular
Diagnostic Techniques”; “Neonatal Screening”; “Genetics”, com o operador booleano
“AND”, nas bases de dados PubMed, Scieclo, MEDLINE ¢ LILACS. Usou-se como critérios
de inclusdo ser artigo original, de acesso livre, completo, gratuito e publicado nos ultimos
cinco anos, em inglés, portugués ou espanhol, excluindo os que ndo abordavam os temas TN
e TM concomitantemente.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

Dos 53 artigos encontrados, 7 foram incluidos por satisfazerem os critérios
estabelecidos. Esses evidenciaram que os TMTN sdo promissores na deteccdo precoce de
doengas genéticas e infecciosas, reduzindo a morbimortalidade por meio de intervengdes
precoces, além de rastrear familiares em risco, como nos TM para atrofia muscular espinhal,
imunodeficiéncias primarias e hemoglobinopatias (Bzdok et al., 2024). Também mostrou-se
que aumentam a precisdo diagndstica, como na adrenoleucodistrofia ligada ao X (Kemper et
al., 2022), e detectam variantes ligadas a hepatopatias, como a sindrome de Alagille (Hahn et
al., 2024). Ainda, testes com técnicas de alta sensibilidade atuam no manejo de infecg¢des
neonatais, como o estreptococo do grupo B (Yamazaki et al., 2023). Logo, a aplicacdo de tais
tecnologias inovadoras representa um avangco na medicina ao permitir diagnostico e
tratamento imediatos de RN antes dos sintomas, prevenindo sequelas (Kemper et al., 2022;
Bzdok et al., 2024; Hahn et al., 2024). Apesar do desafio do alto custo, sua adogdo ¢
estratégica, pois evita exames, internagdes e outros procedimentos tardios mais onerosos, bem
como favorece o aconselhamento genético. Ademais, a despeito dos varios beneficios, a

oferta de TMTN ainda ¢ desigual no Brasil, com concentracdo no Sudeste e Sul (Oliveira et
al., 2023).
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4. CONCLUSAO

A analise dos estudos selecionados revela que os TMTN, por meio da combinagao de
técnicas genéticas e bioquimicas, representam um avango para a saude publica, permitindo
diagnosticos precoces e precisos, tratamento e rastreio de doengas raras em RN e melhora do
prognostico infantil pela reducdo de atrasos terapéuticos. A relevancia deste trabalho estd na
demonstracdo do potencial dos TMTN e na discussdo da necessidade de sua ampliagdo no
sistema publico de saude, assegurando que seus beneficios possam alcangar mais RN.
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