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SUMARIO EXECUTIVO

O presente estudo foi solicitado a CES-INSA em mandato anterior, mas ndo tendo sido
concluido, foi retomado e executado no mandato 2020-2024, a partir de uma nova

metodologia e plano de trabalhos.

Do Plano de Trabalhos aprovado destaca-se um conjunto de perguntas-chave que
visam abranger os aspetos éticos suscitados pela execuc¢dao dos procedimentos
inerentes as varias fases do Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN),
colocadas a um conjunto de entidades agrupadas nas seguintes categorias:
associacées de doentes, sociedades cientificas, Ordens Profissionais, especialistas
nacionais e internacionais, e responsaveis do PNRN - Presidente, Comissao Executiva

e Comissdo Técnica Nacional.

As perguntas-chave versaram os seguintes aspetos especificos: informacdo dada aos
pais através dos profissionais de salude intervenientes no processo, as circunstancias
do consentimento informado e esclarecido, a comunicacdo dos resultados, a
conservagdo das amostras bioldgicas, e a relagdo custo/beneficio do PNRN. Foi ainda
acrescentada uma pergunta final sobre eventuais propostas de melhoria em termos

gerais.

No total foram realizadas 30 audigdes, durante o periodo compreendido entre 6 de
junho de 2023 e 14 de outubro de 2024, traduzindo-se neste relatdrio, de modo
objetivo, as observagdes globalmente oferecidas pelos auscultados, sem que se

proceda a sua identificagdo em termos concretos.

Consideramos que o resultado do esforco de todas as partes deu lugar a um
expressivo contributo para uma fundamentada reflexdao ética, desejando-se que
possa servir de inspiracdo para a ado¢ao de medidas concretas que beneficiem a
populagdo portuguesa e contribuam para a melhoria dos indices nacionais de Saude

Publica.

O presente Relatério foi aprovado na reunido plenaria da CES-INSA de 17 de setembro

de 2024 e retificado na reunido plenaria da CES-INSA de 22 de outubro de 2024.
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1. INTRODUCAO

A elaboracdo do presente estudo foi solicitada a CES-INSA pelo Presidente do Conselho

Diretivo do Instituto Nacional de Salde Doutor Ricardo Jorge, em mandato anterior.

Com vista a prossecugao do estudo solicitado, foi entdo criada uma comissdo composta por
trés dos seus membros com o objetivo de fornecer uma visdo geral sobre as questdes éticas
gue pudessem ser suscitadas no ambito do PNRN. Contudo, essa comissdo nao logrou a
conclusdo dos trabalhos. No presente mandato reiniciou-se este procedimento, tendo sido

elaborado o Plano de Trabalhos que adiante se descreve.

O PNRN, foi criado pelo Despacho Ministerial de 13 de abril de 1981, com a designacdo de
Programa Nacional de Diagndstico Precoce, no entdo Instituto de Genética Médica Dr. Jacinto
Magalh3es, e posteriormente revisto nos termos do Despacho n.2 752/2010, de 6 de janeiro,
e depois pelo Despacho n.2 7276/2019%, de 6 de agosto. Mantém-se como um programa
nacional de Saude Publica, de natureza laboratorial, clinica e psicossocial, destinado a todos
os recém-nascidos em Portugal, com o objetivo geral de proceder ao diagndstico pré
sintomatico de um conjunto de doencas, de modo a intervir através de terapia precoce, com

claros beneficios para as pessoas rastreadas e suas familias.

O PNRN possui os seguintes objetivos especificos:

a) Rastrear e diagnosticar precocemente, na crianga, doencas hereditdrias ou ndo, cujo
tratamento evite atraso mental, doenga fisica irreversivel ou a morte;

b) Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da rede nacional;

c) Contribuir para a gestdo integrada dos cuidados e a resposta as necessidades desses
doentes e das suas familias;

d) Promover a investigacdo nessas doencas e a disseminagdo do conhecimento;

e) Desenvolver intervencdes que melhorem o conhecimento das doencas identificadas

pelo rastreio na comunidade e entre os profissionais de saude.

! Publicado no Didrio da Republica, 2.2 série, n.2 156, de 16 de agosto de 2019.
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Este é um dos Programas Nacionais de maior sucesso na area da Saude, pela sua dimensao,

duracdo, efetividade e taxa de cobertura, representando praticamente a totalidade dos

recém-nascidos em territério nacional, desde hda mais de trés décadas. Deste modo, as

amostras recolhidas no dmbito deste Programa Nacional, vulgarmente denominado ‘Teste do

Pezinho’, constituem um dos maiores biobancos humanos do pais.

Atualmente, sdo rastreadas 27 doencas, conforme evolugdo ilustrada neste grafico:
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Nesta imagem podemos também observar a evolucdo do PNRN:
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Fonte: Relatério de 2022 do PNRN, disponivel em http://repositorio.insa.pt/handle/10400.18/8801
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O rastreio neonatal do hipotiroidismo congénito e da fibrose cistica, estdo acreditados

segundo a norma NP EN ISO 15189, pelo Instituto Portugués de Acreditacao.

A presente reflexdo bioética parte da ideia do dever-ser, da andlise da conduta ou do
procedimento que deve ser adotado com vista a apurar a solu¢do que melhor se adeque ao
ser humano, atentos os condicionalismos existentes, e muito em particular o respeito pela
dignidade humana que, naturalmente, nos remete para a responsabilidade sobre o futuro da

Humanidade, a titulo individual e como comunidade.

Na convicgdo de que as questdes éticas colocadas podem vir a contribuir, no futuro, para
melhorias com reflexos ao nivel do ambiente familiar, social e cultural, transcendendo o
estrito dominio da biomedicina, procurou-se transmitir uma apreciacdo clara, objetiva e

concisa dos resultados apurados.
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2. PLANO DE TRABALHOS

CES-INSA

REFLEXAO SOBRE QUESTOES ETICAS DO
PROGRAMA NACIONAL DE RASTREIO NEONATAL
PLANO DE TRABALHOS

O Plano de Trabalhos inclui, para além de um cronograma cujos tempos foram largamente

ultrapassados, um conjunto de tarefas preparatérias, das quais destacamos as seguintes:

Recolha de informacdo, de teor administrativo e de base técnico-cientifica;
Reflexdo e aprovacdo das questdes-chave;

Identificacdo de especialistas a auscultar;

Identificacdo de associa¢Oes de doentes a auscultar;

Preparag¢dao dos modelos para as comunicag¢des e execugdao dos agendamentos;
Realizagdo das audi¢es e sintese escrita dos respetivos resumos;

Analise e discussdo dos resultados;

Aprovagdo da redagdo final do Relatdrio;

P P P Pl e P P e B

Arquivo e eliminag¢do das gravagoes.
O plendrio da CES-INSA deliberou que as questdes com relevancia no plano a colocar as

entidades e personalidade consultadas deveriam ser as seguintes:

1. Tendo presente a informac¢do que é dada aos pais, no ambito do PNRN - contetdo
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(materiais graficos e comunicagao verbal), considera que a mesma é transmitida de
modo eficiente, completo, no tempo e contexto (p ex, consulta pré-natal em MGF)
adequados e com a empatia necessaria?

Relativamente ao consentimento informado para a recolha de material bioldgico,
realiza¢do dos testes laboratoriais, acesso aos resultados e tratamento dos dados (por
exemplo, comunicacdo dos resultados positivos para o centro de tratamento da area
de residéncia dos pais), é realizado de modo correto e adequado?

Como sabe, os dados e as amostras remanescentes sao conservados (sangue seco em
papel de filtro - cartdo de Guthrie) até aos 5 anos de idade dos seus titulares. Concorda
com este limite?

O procedimento para um diagndstico positivo, que observagdes suscita?

Relacdo custo/beneficio do PNRN é equilibrada? Os custos (transporte, alimentacdo,
dormida, dias de trabalho perdidos) para a realizacdo do diagndstico de confirmacgao
de rastreio positivo do Programa Nacional de Rastreio Neonatal sdo reembolsados?

Que medidas de melhoria poderia recomendar?

Relativamente as audigGes, foi igualmente estabelecida a seguinte metodologia:

&

P P B P P P

Envio prévio, por escrito, das questdes-chave, apds confirmacdo do agendamento;
Duracgdo prevista de 45 minutos;

Consentimento prévio para gravagao da audigdo;

Elaboracdo de resumos escritos das audigoes;

Garantia de sigilo e confidencialidade;

Marcacdo preferencial para as tercas-feiras (dia dedicado a CES-INSA);

A presenca dos membros da CES é opcional devendo garantir-se, no minimo, 2

membros por audicao.

Podemos agrupar as entidades a consultar nas seguintes categorias:

L)

L)

Associa¢Oes de doentes;

Sociedades cientificas;
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Ordens profissionais;
Especialistas nacionais e internacionais;

Responsaveis do PNRN: Presidente, Comissdo Executiva e Comissdao Técnica Nacional.

Com base neste plano, foram ouvidas as seguintes entidades e personalidades:

ASSOCIACOES DE DOENTES:

P

P P P O e P

Associacdo Nacional de Displasias Osseas;

Associacdo das Doencas da Tirdide;

Associacdo Portuguesa de CGD (Défices Congénitos da Glicosilacdo) e outras Doencas
Metabdlicas Raras;

Federacdo de Doencas Raras de Portugal (FEDRA);

Associacdo Portuguesa de Fenilcetonuria e Outras Doencgas Metabdlicas;
RD-Portugal, Unido das AssociacGes das Doencas Raras de Portugal;

Associacdo Portuguesa de Fibrose Quistica;

Associagdo Portuguesa de Pais e Doentes com Hemoglobinopatias;

Associacdo Portuguesa de Neuromusculares;

Associacao Portuguesa das Doencas do Lisosoma.

Das AssociacOes de doentes convidadas a participar, observa-se que apenas ndo foi possivel

realizar a auscultacdo a Associacdo Nacional de Fibrose Quistica, por auséncia de resposta.

SOCIEDADES CIENTIFICAS:

T P P b P

Newborn Screening Quality Assurance Program — Proficiency testing (CDC, USA)
Sociedade Portuguesa de Genética Humana

Sociedade Portuguesa de Neuropediatria

Sociedade Portuguesa de Pediatria

Sociedade Portuguesa de Medicina Interna
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& Sociedade Portuguesa de Doencas Metabdlicas

ORDENS PROFISSIONAIS:

& Ordem dos Médicos, Colégio da Subespecialidade de Neonatologia
& Ordem dos Médicos, Colégio da Especialidade de Genética Médica

& Ordem dos Enfermeiros

ESPECIALISTAS NACIONAIS:

Brigida Riso
Cintia Aguas
Elisa Proenca
Heloisa Santos

Lina Ramos

P o P b e P

Margarida Reis Lima

RESPONSAVEIS DO PNRN:

Fernando de Almeida — Presidente do PNRN
Laura Vilarinho — Comissdo executiva
Paulo Pinho e Costa - Comissdo executiva

Henrique de Barros - Comissao Técnica Nacional

I T B B )

Maria do Céu Machado - Comissdo Técnica Nacional

No total, ndo distinguindo entre a tipologia das entidades auscultadas, foi possivel neste
trabalho reunir o entendimento traduzido por 30 opiniGes, expressas por intervenientes
diretos ou indiretos no processo e de especialistas sobre as matérias técnico-cientificas

relacionadas com o tema.
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3. SINTESE DO PROCESSO DE AUDICOES

Os resumos das audicdes elaborados pelos respetivos relatores foram disponibilizados aos
membros da CES-INSA presentes em plenario, a fim de assegurar discussao informada dos
conteldos e conclusdes a incluir no presente Relatério, independentemente da sua presenca

no processo de auscultagao.

Da analise realizada, foram consensualmente apuradas as observagées e recomendagdes que

cada uma das questdes suscitou e que passamos a descrever.

3.1.Informacgao para pais e Profissionais de Saude

Destacamos seguidamente a questdo colocada pela CES-INSA para abordar esta tematica e a

sua breve explanagao.

1. Tendo presente a informacdo que é dada aos pais, no ambito do PNRN -
conteudo materiais graficos e comunicagdo verbal, considera que a mesma é
transmitida de modo eficiente, completo, no tempo e contexto (por exemplo,
na consulta pré-natal realizada em MGF) adequados e com a empatia

necessaria?

Esta questdo aborda, portanto, ndo apenas a informac¢do dada aos pais, emanada a partir
do PNRN, mas igualmente a informagdo recebida em contexto de cuidados de saude
primarios, através dos profissionais de saude que seguem a gravidez, o parto, o periodo

neonatal, fazem a colheita e enviam a amostra para o laboratério.

Quando falamos em informacdo ao Participante podem estar em causa diversas vias,

interlocutores e momentos do processo. Se nos referirmos a informag¢do que se encontra
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publicamente disponivel somos remetidos para o website do PNRN com acesso a partir do

endereco: https://www.diagnosticoprecoce.org/. Pretendemos ainda considerar a

informacao que é dada aos pais através dos diversos profissionais de saude.

Elencamos, de modo obijetivo, a sintese dos contributos recolhidos no ambito das respostas

dadas pelos nossos interlocutores a esta questao:

a) Transmissdo da informacgdo aos pais:

e Ainformacdo é transmitida pelos profissionais de saude, principalmente durante as
consultas pré-natais;

e Consideram que a informacdo é, de modo geral, eficiente, completa e no tempo
adequado, embora haja assimetrias e possibilidades de melhoria;

e O momento ideal para informar os pais é durante a gravidez, preferencialmente no
392 trimestre, de forma a estarem preparados;

e H3a esforcos para atualizar e melhorar os materiais informativos (folhetos, website),
tornando-os mais acessiveis e adequados;

e Existe preocupacdo com a populagcdo migrante e a necessidade de adaptacdo da
informacdo a diferentes linguas e culturas;

e Aalta adesdo ao programa (quase 100%) é vista como um muito bom indicador.

b) Formacao dos profissionais de saude:
e Existe formacdo anual para os profissionais, mas consideram que pode ser melhorada
e mais frequente;
e Sugerem a criacdo de formagdo online em maddulos, de forma a chegar a um maior
numero de profissionais;
e Reclamam que os profissionais dos cuidados de saude primarios (médicos e

enfermeiros) nem sempre tém informacdo suficiente sobre o programa.
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Melhorias a implementar:

e Atualizacdo e melhoria do website do programa, tornando-o mais acessivel e com
informacgdo mais completa;

e Envolver mais os pais no processo, ndo sé como recetores de informacdo, mas como
parte ativa;

e Reforcar a comunicagdo com os profissionais que acompanham a gravidez (obstetras)
e o pds-parto (enfermeiros);

e Adaptar ainformacdo para a populagao migrante ndo-luséfona, disponibilizando-a em
outras linguas, como o inglés;

e Avaliar de forma mais objetiva a eficacia da informacdo transmitida e a satisfacdo dos

pais.

Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:

d)

e)

Relativamente ao conteldo da informacgdo que é transmitida aos interessados e a empatia
como a mesma é realizada, foram, no conjunto, reunidas respostas que apontam para uma
perce¢do com elevada heterogeneidade. Porquanto, se nuns casos a informagado terd sido
excelente, oportuna, completa e empatica, outros houve em que sucedeu o inverso, sendo
que ambas as situagdes podem ter lugar em contexto de hospitais do SNS ou do setor
privado.

Assim, consideramos que esta realidade devera ser objeto de uma andlise mais
aprofundada, com vista a avaliar a pertinéncia de uma interven¢dao dos responsaveis do
PNRN, no sentido de ser ministrada uma formacgao, vocacionada para os profissionais de
saude nos seus diferentes niveis de atuacdo, que defina um fluxograma de procedimentos

gue promova a uniformizag¢ado dos cuidados prestados.

Website pouco apelativo em termos de design, o que ndao promove a procura ativa de

informacdo por parte do publico e dos utilizadores interessados.
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A estrutura da informacao disponivel no website do PNRN ndo esta organizada de modo a
facilitar a realiza¢do de pesquisas por parte dos utilizadores interessados, considerando-se
que poderia incluir, designadamente, links de acesso que distingam a gestdo do Programa,
documentacao técnico-cientifica para profissionais de saude, informacao sobre as doencas
rastreadas para os utilizadores interessados, modo de acesso ao Programa e
procedimentos, e outras informacdes relevantes como a identificacdo das associa¢des de
doentes relacionadas com os rastreios realizados.

A informacgdo disponivel no website do PNRN ndo se encontra atualizada. A titulo de
exemplo, refira-se que o ultimo Relatdrio que ali se encontra disponivel é relativo ao ano
de 2017, e que a fibrose cistica ndo se encontra enumerada entre a lista das doencgas

rastreadas, apesar de ser sido iniciado o estudo-piloto em 2013.

Observa-se que é possivel aceder a uma area do website do INSA dedicada ao PNRN a partir

de uma pesquisa realizada através de motor de busca (cf. https://www.insa.min-

saude.pt/category/areas-de-atuacao/genetica-humana/programa-nacional-de-

diagnostico-precoce/ ). Contudo, se procurarmos localizar a mesma pagina através do

website do INSA (cf. https://www.insa.min-saude.pt/category/areas-de-atuacao/genetica-

humana/ ) ndo é possivel localizar a mesma area de informacdo, existindo apenas um link,
no inferior da pagina, para a “drea reservada” do PNRN que nos remete para o respetivo

website (cf. https://www.diagnosticoprecoce.org/ ).

Ainda a este respeito, cumpre observar que a referida drea do website do INSA relativa ao
PNRN, por comparacdo ao website do PNRN, encontra-se mais atualizada, disponibilizando
todos os relatérios do PNRN até 2022, contudo, nao inclui qualquer referéncia ao estudo-
piloto de rastreio da drepanocitose e, em geral, também poderia ser bastante melhorado
com vista a disponibilizacdo da informacdo organizada em funcdo das necessidades dos

utilizadores, ao nivel dos cidaddos e profissionais de saude.

Por seu lado, o website do PNRN remete-nos para o website do INSA, mas para a sua pagina

inicial, e ndo para a referida area especifica relativa ao PNRN, ora citada.
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i) Ainda relativamente ao website do PNRN, considera-se oportuno propor, face as
constantes alteragdes em termos da demografia nacional, que abrange atualmente um
leque de utilizadores oriundos de varios paises, que a informacdo seja disponibilizada
também, pelo menos, em lingua inglesa. Também nao foi possivel aceder a versdo em
lingua inglesa da area do website do INSA associada ao PNRN, a que nos referimos

anteriormente.

j) No que concerne aos interlocutores dos pais foi afirmado, praticamente pela totalidade
das entidades auscultadas, que a realizacdo deste teste de rastreio é abordada pelos
enfermeiros, ndo estando integrada na narrativa médica das consultas de obstetricia e de

medicina geral e familiar.

3.2.Consentimento informado e esclarecido

Podemos encontrar a questao colocada pela CES-INSA para abordar esta tematica no quadro

seguinte.

2. Relativamente ao consentimento informado para a recolha de material
bioldgico, a realizacdo dos testes laboratoriais, acesso aos resultados e
tratamento dos dados (por exemplo, comunicacdo dos resultados positivos
para o centro de tratamento da drea de residéncia dos pais), é realizado de

modo correto e adequado?

O que estd aqui em causa é o pedido de consentimento, se é realizado e de que modo é feito.
Abordamos também nesta questdo o acesso ao resultado da analise do teste, considerando a
comunicac¢do aos pais e procedimentos subsequentes. Atualmente, no momento da recolha
da amostra, o técnico de saude fornece aos pais um cddigo, para que possam, posteriormente,

procurar o resultado da analise, se negativo, no website do PNRN.
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Elencamos, de modo objetivo, a sintese dos contributos recolhidos no ambito das respostas

dadas pelos nossos interlocutores a esta questao:

a) Consentimento informado:

Ndo existe um consentimento informado formal, mas sim um consentimento
presumido/tacito quando os pais levam o recém-nascido para realizar o teste;

Ha uma discussdao em curso sobre a necessidade de um consentimento informado
mais formal, especialmente para a utilizacdo e armazenamento das amostras
biolégicas remanescentes para fins assistenciais e de investigacao cientifica;

Alguns defendem que o consentimento informado deve ser por escrito, de forma a
garantir que os pais tém total conhecimento do processo;

Outros consideram que o consentimento tacito é suficiente, pois um processo mais
formal poderia diminuir a adesdo ao programa, especialmente entre populacdes com
menor literacia em saude;

O consentimento informado é um aspeto em discussdo, havendo diferentes
perspetivas sobre a necessidade de um consentimento mais formal versus a
manutenc¢do do consentimento tacito, tendo em conta a adesdo ao programa e a

realidade sociocultural da populagao.

b) Comunicacdo dos resultados:

Resultados positivos: a comunicacdo é feita de forma e em tempo adequados aos
centros de tratamento, que, por sua vez, contactam os pais e fornecem-lhes a
informacao;

Resultados negativos: atualmente ndo ha uma comunicagdo ativa destes resultados
aos pais, podendo alguns ndo tomar conhecimento. Ha propostas para melhorar esta

comunicacdo, através de mensagens automaticas.

c) Armazenamento de amostras:

Existe a pratica de armazenar as amostras bioldgicas, mas nem sempre os pais estdo

completamente cientes disso;
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e Surge a questdo do consentimento dos pais para este armazenamento e eventual

utilizagao futura das amostras, nomeadamente para fins de investigacao.

d) Integracdo no Programa de Saude Materno-Infantil:

e H3 sugestbes para integrar o rastreio neonatal de forma mais formal na politica de
Saude Materno-Infantil, em particular da vigilancia de Saude do recém-nascido, de

forma a melhorar a comunicacéo e o consentimento informado.

Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:

e)

f)

Apesar de se encontrar disponivel informacao publica sobre o PNRN, que sublinha a ndo
obrigatoriedade da realizacdo deste rastreio, percecionamos que a maioria dos
auscultados possui a conviccdo de que a populacdo em geral considera que a realizacao
do rastreio é obrigatdria. Daqui decorre que a ndo obrigatoriedade da realizacdo do
rastreio nem sempre serd transmitida aos pais pelo técnico de saude no momento da

recolha.

E muito importante manter a adesdo da populacdo a este rastreio nos niveis de
praticamente 100% em que a mesma se encontra, contudo, considera-se que a
informacdo deve ser transparente e completa, para que se possa assegurar uma
declaragdo de consentimento que seja efetivamente informada, livre e esclarecida.
Assim, os pais devem ser informados, através de linguagem clara, objetiva e adequada a
sua capacidade de compreensao, que a realizacdo do teste de rastreio ndo é obrigatdria,
mas também, e enfaticamente, da enorme mais-valia que o mesmo pode representar
para a saude futura do recém-nascido, e, em especial, dos riscos que podem advir na
sequéncia da sua ndo realizagao.

Esta circunstancia, a par com o referido no ponto anterior, vem contribuir para

robustecer a proposta de ser ministrada uma formagdao complementar, dirigida aos
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profissionais de salde nos seus diferentes niveis de atuagao, que inclua a capacitagao
para o exercicio desta competéncia que garante o cumprimento de mais este requisito

essencial a validade do consentimento, dos pontos de vista ético e juridico.

Ainda relativamente a esta matéria, foi sugerida numa das audicdes a possibilidade do
PNRN ser dotado de um regime juridico especifico que, reconhecendo a extrema
relevancia do Programa para os indices de saude nacionais, determine a sua abrangéncia
a todos os cidadaos nascidos em Portugal, salvaguardando a possibilidade de poder ser
criado um registo de todos os que optarem pela nao realizagdo deste rastreio. Este
procedimento é semelhante ao estatuido na Lei n.2 12/93, de 22 de abril, que regula a
colheita e transplante de érgdos e tecidos de origem humana, quando estabelece a
dispensa do consentimento para a doag¢do de drgdos apds o falecimento dos cidadaos
nacionais e os apatridas e estrangeiros residentes em Portugal que ndo tenham
manifestado a sua qualidade de ndo dadores, e cria para este efeito, o Registo Nacional
de N3o Dadores.

Atransposi¢cdo deste mecanismo para o regime juridico do PNRN, do ponto de vista ético,
implica a realizagao de uma reflexdo cuidada sobre como se deverd equilibrar a aplicagdo
dos principios da beneficéncia e da ndo-maleficéncia, com o principio da autonomia, que

frequentemente colidem entre si.

Da discussdo deste ponto cumpre observar, em primeiro lugar, que as consequéncias da
decisdo dos pais do recém-nascido ndo rastreado recaem ndo apenas na crianga e sua
familia, mas também sobre a sociedade em geral.

Efetivamente, ao seu filho ficam desde logo vedados os procedimentos clinicos que
poderiam ser ativados precocemente, logo a partir do conhecimento dos resultados do
rastreio, de modo a minimizar o efeito da doenca, e de eventuais sequelas.

Por outro lado, a sociedade, por forca da decisdo dos pais de ndo realizar o rastreio tera
que, solidariamente, prover os cuidados de saude que sejam necessdrios, com a
manifestacdo da doenca, o que terd um custo proporcionalmente muito superior ao da

prevengao, em termos ndo apenas econémicos, mas sociais e humanos.
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Cumpre ainda salientar que a dispensa do consentimento nunca significa dispensa da
informacdo, pelo que, mesmo no caso de se atribuir um pendor mais relevante a
aplicagdo dos principios da beneficéncia e da ndao maleficéncia, em detrimento do
principio da autonomia, jamais poderd ser suprimido o procedimento de prestacao de

informacgao aos pais do recém-nascido sobre o objetivo e alcance deste rastreio.

No ambito desta questao foi ainda abordado o acesso aos resultados do teste de rastreio,
gue, como se sabe, se encontram disponiveis no website do PNRN através de um cddigo,
tendo sido realcado que se perceciona que a grande maioria dos pais ndo consulta os
resultados, considerando que lhes é dito que serdo contactados apenas no caso de a
analise revelar um resultado positivo, a carecer de imediata confirmacdo diagndstica e

intervengao terapéutica.

Ora, sobre esta matéria foi maioritariamente respondido pelos auscultados que os
resultados dos testes de rastreio devem ser sempre transmitidos aos pais, mesmo
guando sejam negativos. Mais do que enviar o resultado dos testes de rastreio, foi ainda
proposto que este envio servisse para, de modo apelativo, criar literacia em saude,
incluindo também informagdo complementar sobre vacinagdo e outros cuidados
relevantes para o recém-nascido. Com efeito, trata-se de um procedimento que uma vez
automatizado pode ser realizado sem custos adicionais, para além da necessidade de
atualiza¢do dos conteldos da mensagem a remeter para um enderego eletrdnico, ou

para um numero de telemdvel.

De entre a informacdo recolhida através das audicGes, foi detetada a auséncia de um
mecanismo para a verificagdo e confirma¢do da rece¢do das amostras de sangue do
recém-nascido no laboratério, evidenciando assim a auséncia de procedimentos
uniformizados por parte dos servicos que participam neste processo. Julga-se ser de
primordial importancia garantir a eficiéncia e seguranga relativamente a estratégia de
envio e da efetiva rececao das amostras, através de uma metodologia a desenvolver
especificamente para este efeito, suscetivel de poder ser adotada pelos servigos dos
cuidados de saude primarios, onde a maioria das colheitas é realizada.

23|PAGINA



Comissao de Etica

Instituto_Nacional de Satde
Doutor Ricardo Jorge

Programa Nacional de Rastreio Neonatal: Reflexdes Eticas — CES-INSA 2020-2024

3.3.Conservagao das amostras

A questdo colocada pela CES-INSA para abordar esta tematica foi a seguinte.

3. Como sabe, os dados e as amostras remanescentes sdao conservados
(sangue seco em papel de filtro - cartdo de Guthrie) até aos 5 anos de idade

dos seus titulares. Concorda com este limite?

Quando foi iniciada esta reflexdo, a informacdo disponivel era de que as amostras
remanescentes eram conservadas até aos 15 anos de idade dos seus titulares, tendo sido
posteriormente clarificado, no decurso das audi¢des que, afinal, o prazo de conservacdo das
amostras seria por 5 anos, por razées logisticas. O objetivo que subjaz a esta questdo é
averiguar, dos pontos de vista ético e técnico, qual o prazo de conservacdo das amostras

recolhidas que deve ser considerado adequado.

Elencamos, de modo objetivo, a sintese dos contributos recolhidos no ambito das respostas

dadas pelos nossos interlocutores a esta questao:

a) Prazo de conservag¢ao das amostras:
e Atualmente as amostras sdo conservadas por 5 anos, por razdes logisticas;
e Existe uma forte critica generalizada a este prazo, considerado demasiado curto, uma
vez que:
o Pode prejudicar o diagndstico de doengas de manifestagao tardia;
o Limita a possibilidade de comparar as amostras recolhidas em momentos
diferentes da vida dos doentes

o Impede a possibilidade de aconselhamento genético da familia no caso de

falecimento do titular;
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Ha um consenso de que o prazo de conservacao deveria ser alargado, com propostas
variando entre 15 anos, 18 anos (até a maioridade) ou mesmo conservacao
permanente, ou, ainda, por tempo indeterminado, nos termos da lei;

Existe um claro consenso de que o prazo de conservacdao das amostras deve ser
alargado expressivamente, com uma gestao auténoma do biobanco, que assegure a
preservacao deste valioso recurso, salvaguardando os direitos e interesses dos

titulares;

b) Consentimento para conservacao e utilizagao das amostras:

Atualmente ndo existem modelos de consentimentos informados formais,
respetivamente, para a conservacao e utilizacdo das amostras para fins assistenciais,
e para fins de investigacao cientifica;

Defende-se que, quando o titular atingir a maioridade, devera ser obtido um novo
consentimento, permitindo-lhe autorizar a conservacdo da amostra de modo
identificado, a sua anonimizacdo irreversivel, ou a sua destruicdo;

Como alternativa, foi proposta a anonimiza¢do irreversivel de uma parte das
amostras, permitindo a sua conservacgao e utilizagdo para fins de investiga¢do, sem

necessidade de consentimento individual.

c) Gestdo do biobanco:

Foi sugerido dissociar, no sentido de especializar, a funcdo de gestdao do biobanco de
amostras do rastreio neonatal da fungao de gestdo do prdprio programa de rastreio,
dentro do PNRN;

A gestdo do biobanco deve ser autdnoma, embora mantida sob a coordenacao geral
do PNRN, de modo a assegurar o cumprimento de normas técnicas, legais e éticas, a

par com a sua coeréncia global.
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d) Utilizagdo das amostras para investigagao:

e As amostras conservadas sdo consideradas um valioso recurso para a investigacao
cientifica, nomeadamente para o estudo da diversidade genética da populacdo
portuguesa e sua variagdo no espago e no tempo;

e Defende-se a possibilidade de utilizacdo das amostras para fins de investigacao desde

que devidamente regulamentada e aprovada por comissdes de ética competentes.

Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:

e)

f)

g)

Face ao caracter mais técnico desta questdo, podemos observar que as respostas
recebidas focaram diversos aspetos da conservagdo das amostras, desde a necessidade
de salvaguardar a privacidade dos dados, impedir a sua utilizagdo abusiva por parte de
outrem, designadamente de seguradoras, para prejuizo dos titulares, até a sua mais-valia

como contributo para a investigacdo cientifica e evolugao da ciéncia.

De modo geral, a ideia consensualizada que pode extrair-se da auscultacao sobre este
aspeto corresponde ao prazo com a latitude que seja considerada mais adequada a
protecao da salde dos titulares das amostras, tendo sido revelada uma apreciagdo muito
critica acerca do periodo atual de conservagao, por se considerar que 5 anos e, mesmo
15 anos, manifestamente ndo permitem a protecdo dos titulares e seus familiares, por

ser um prazo demasiadamente diminuto.

Efetivamente, o processo de diagndstico e investigacdo de doencgas de manifestacdo
tardia, muito beneficiaria da possibilidade de comparacdo das amostras recolhidas em
dois momentos diferentes da idade do titular, circunstancia que é inviabilizada a partir
dos cinco anos de idade do titular da amostra devido a sua destruicdo.

Se o titular da amostra falecer, esta questdao assume ainda maior relevancia, porquanto
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uma analise comparativa das amostras serd a Unica forma dos seus familiares poderem
ter conhecimento de uma eventual doencga genética que tenha sido a causa do dbito, de

modo a poderem ser direcionados para um programa de aconselhamento genético.

O facto de qualquer declaracao de consentimento dada pelos pais do recém-nascido ser
valida até aos seus 18 anos, torna necessario que, uma vez alcancada a maioridade se
tenha de obter novo consentimento, a prestar diretamente pelo titular dos dados. A
adocdo de diligéncias com vista a execugdo deste procedimento implica um conjunto de
meios que atualmente o PNRN ndo parece dispor. Contudo, pelos motivos anteriormente
expostos, considera-se que a manutencdo das amostras é de importancia primordial.
Acresce que, de modo a cumprir as exigéncias legais em matéria de protecdo de dados,
podera proceder-se a anonimizacdo irreversivel das amostras cujos titulares neguem
novo consentimento, com vista a sua manutengdo por tempo indeterminado e uso futuro

para fins de investigacdo.

No que concerne a gestdo biobanco propriamente dita do, que reldne as amostras de
sangue recolhido em cartdo de Guthrie no ambito do PNRN, foi recomendada a sua
autonomizac¢do, sob a direcdo do PNRN. Com efeito, o objeto principal do PNRN é a
realiza¢do do rastreio, sendo a gestdo do biobanco uma fun¢gdo complementar, a qual
exige conhecimentos técnicos especializados de alguma complexidade, bem como o
cumprimento de normas legais e boas praticas, nacionais e internacionais. Nesta medida,
esta funcdo deve ser autonomizada em relacdo as fungdes inerentes a realizagdo do
rastreio, ainda que mantida na dependéncia da direcdo do PNRN, de modo a assegurar

que converge para a sua missdo.

3.4.0 diagnostico positivo

No quadro seguinte consta a questdo colocada pela CES-INSA para abordar esta tematica.
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4. O procedimento para um diagnostico positivo, que observagdes suscita?

Trata-se aqui de procurar compreender, do ponto de vista ético, como é realizado o processo
gue se inicia com o primeiro contacto, atualmente realizado via telefone, entre o laboratdrio
e o centro de tratamento mais préoximo da area de residéncia dos pais, com vista a organizagao
das etapas seguintes conducentes ao diagndstico de confirmacdo do rastreio positivo, e

subsequente acompanhamento dado ao doente e seus familiares.

Elencamos, de modo objetivo, a sintese dos contributos recolhidos no ambito das respostas a

esta questdo dadas pelos nossos interlocutores:

a) Comunicagao do resultado positivo:

e O PNRN comunica o resultado positivo ao centro de referéncia e/ou tratamento da
area de residéncia dos pais;

e O centro de referéncia entra em contacto com os pais de forma tranquilizadora, para
organizar a confirmacdo do diagnéstico e inicio do acompanhamento;

e Reconhece-se a necessidade de os profissionais que comunicam os resultados
positivos terem formagdo adequada, ndo soé cientifica, mas também de comunicag¢do
empatica;

e Propde-se a disponibilizacdo de material informativo (folheto) sobre a doenca e os
proximos passos, incluindo informacgao sobre associagdes de apoio as pessoas com as
doengas rastreadas;

e (O processo de comunicacdao de resultados positivos e o acompanhamento
subsequente é considerado globalmente eficaz, ndo obstante existirem propostas de
melhoria, nomeadamente ao nivel do apoio multidisciplinar as familias e da

prevencgao da discriminagao.
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b) Tempo entre o nascimento e o inicio do tratamento:

Nos ultimos 10 anos, o PNRN tem conseguido um tempo médio entre o nascimento e
o inicio do tratamento de 10,3 dias (2022) e 9,3 dias (2021), o que é considerado um
excelente desempenho;

Este curto espaco de tempo é crucial para o sucesso do programa, requerendo grande

empenho e coordenacdo dos profissionais envolvidos.

c¢) Acompanhamento multidisciplinar:

Apds a confirmacdo do diagndstico propde-se que seja disponibilizado um
acompanhamento multidisciplinar ao doente e familia, envolvendo diversas
especialidades (médicas, enfermagem, psicologia, nutricdo, fisioterapia, entre
outros);

Este acompanhamento holistico é considerado essencial para promover o melhor

bem-estar do doente e da familia.

d) Apoio a familias:

Varias associagGes de doentes sublinharam a necessidade de rever e reforcar os

apoios disponiveis para as familias, nomeadamente a nivel social, financeiro e de

integragao.

e) Prevengao da discriminagao:

Existe uma preocupacdo ética em prevenir a discriminacdo dos doentes e suas familias
em contextos familiares, escolares, laborais e sociais;
Sugere-se a realizacdo de campanhas de informacdo e sensibilizagdo da populacdo

para promover a integracdo destas familias.

Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:
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Foi afirmado pela maioria dos respondentes uma forte preocupacdo com o primeiro
contacto no qual se d4 conhecimento que o resultado do rastreio foi positivo, momento
gue, inevitavelmente, marca para sempre a familia. Quando o profissional de salde do
centro de referéncia e/ou tratamento telefona aos pais para organizar a avaliacdo clinica
e laboratorial inerente a confirmacao do resultado do rastreio, este cria um momento de
ansiedade ao qual deve imprimir especial sensibilidade. Este contacto terd de ser o mais
tranquilizador possivel, no sentido de informar sem criar alarme, e de apoiar sem
alimentar expectativas negativas ou positivas, mantendo o rigor dos factos disponiveis.

As informacGes complementares sobre programas de protecdo dos doentes, meios
financeiros e outros apoios diferentes, devem, idealmente, ser desde logo
disponibilizados. Contudo, cabe a cada familia, no seu tempo proprio, escolher o
momento em que ird necessitar de aprofundar essa informacdo. Com efeito, este
momento é individual e estd intimamente relacionado com o modo como a doenca sera
percecionada no seio da familia e, ainda, com o perfil psicolégico dos membros que

comp&em o agregado familiar e suas caracteristicas socioecondmicas.

Um dos aspetos mais importantes do PNRN - poder-se-a afirmar que é mesmo o seu
elemento crucial - é o espago de tempo que medeia o nascimento e o inicio da
intervengdo terapéutica.

Em média, este espago de tempo corresponde a um periodo de cerca de 10 dias, como
referido no Relatério do PNRN de 2022, sendo que existem centros de referéncia com
um periodo de 9 dias. Cumpre, assim, realcar a exceléncia desta atuacdo do PNRN, e os
seus evidentes beneficios para os doentes-alvo e suas familias.

Com efeito, entre o nascimento e o inicio da intervencdo terapéutica existem duas
etapas, como a primeira comunicacdo aos pais, e a subsequente confirmacdo do
diagnodstico, que devem acontecer num intervalo temporal que permita que a
intervencdo terapéutica se inicie o mais rapidamente possivel. O cumprimento destes
objetivos em termos temporais implica um empenho muito dedicado por parte dos
profissionais de salde que nele interagem, condi¢do imperiosa para o sucesso da missao

do PNRN.
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c¢) Tendo presente a complexidade deste processo, e do que o0 mesmo representa para a
familia, conforme descrito, foi ainda proposto que na etapa posterior ao diagndstico de
confirmacdo do resultado do rastreio, em tempo oportuno a definir, fosse disponibilizado
ao doente e seus familiares um apoio multidisciplinar com vista a uma visao holistica do
doente.

Este apoio deveria contemplar acompanhamento médico, de enfermagem e de outras
especialidades profissionais nas dreas de genética-médica, de psicologia, de nutricdo, de
fisioterapia, de desenvolvimento psico-motor e de outras valéncias que, em cada caso,
se considere que contribuem para promover o melhor bem-estar do doente e da sua

familia.

d) Neste ambito, varias foram as associa¢des de doentes que sublinharam a necessidade de
serem revistos os apoios aos familiares, matéria que serd abordada na resposta a proxima

guestdo dedicada a relagdo custo-beneficio do PNRN.

e) Do ponto de vista ético, a nossa preocupagdo centra-se também na preven¢do da
discrimina¢do do doente e dos seus pais, em contexto familiar, escolar, laboral e social.
E fundamental que existam campanhas de informag3o com vista a literacia da populagdo
para a integracao destas familias em qualquer dos contextos em que se apresentem.
Em nome do cumprimento do principio da justica, e da equidade que lhe é inerente, ndo
podemos deixar de apelar para a caréncia de meios colocados ao servico do combate a

discriminacdo, e promocdo de uma sociedade soliddria e responsavel.

3.5.Relagédo custo/beneficio do PNRN

A CES-INSA considerou adequado abordar esta temdtica através da seguinte questao:
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4. Relagdo custo/beneficio do PNRN é equilibrada? Os custos (transporte,
alimentagdo, dormida, dias de trabalho perdidos) para a realizacdo do
diagnostico de confirmagao de rastreio positivo do Programa Nacional de

Rastreio Neonatal sao reembolsados?

A relacdo custo/beneficio pode ser interpretada em diversos sentidos. Do ponto de vista do
doente sdo realcados os aspetos atinentes ao custo global da doenca, que inclui custos diretos
com transportes e demais despesas associadas a realizacdo do diagndstico, tratamento e
acompanhamento da doenca, bem como as receitas indiretas que se perdem devido a
necessidade de foco no doente por parte da familia. Um outro ponto de vista prende-se com
a execucdao do PNRN propriamente dita, no sentido de saber se o resultado do rastreio
compensa o investimento financeiro do Estado neste Programa. Por fim, podera ainda ser
suscitada uma interpretac3o relativa ao custo/beneficio de um programa de rastreio ideal, na
visdo macro da politica de salde, sem referéncia direta ao PNRN vigente.

Nas respostas apresentadas iremos procurar distinguir estas diferentes perspetivas.

Elencamos, de modo objetivo, a sintese dos contributos recolhidos no ambito das respostas

dadas pelos nossos interlocutores a esta questao:

a) Relagao custo-beneficio do PNRN:
e E considerada fortemente positiva, uma vez que permite a detecdo e o tratamento
precoce de graves doencas, evitando consequéncias irreversiveis;
e  Aotimizagdo dos procedimentos técnicos tem permitido manter os custos em niveis
aceitdveis , mesmo com o alargamento progressivo do numero de doencas

rastreadas;
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e A relacdo custo-beneficio do PNRN é globalmente considerada muito positiva,
embora existam preocupagdes relativas aos custos pds-diagndstico suportados

pelas familias e a necessidade de reforgar os apoios disponiveis.

b) Critérios para inclusdo de novas doengas:

e Ainclusdo de novas doencas no programa deve obedecer a critérios rigorosos,
nomeadamente, os cldssicos definidos por Wilson e Jungner em 1968, reavaliados a
luz da realidade do século XXI2.

e  Realizagdo pela Comissdo Técnica do PNRN de uma andlise periddica para avaliar a

pertinéncia da inclusdo/exclusdo de novos testes.

c) Apoios as familias:

e  Existe uma preocupacdo relativamente aos custos adicionais suportados pelas
familias com filhos diagnosticados (transporte, alimentagdo, dias de trabalho
perdidos, entre outros);

e  Sugere-se a revisdo e o reforco dos apoios psicoldgicos, sociais, financeiros e de
integracao disponiveis para estas familias, de modo a mitigar o impacte negativo do
diagnéstico;

e Destaca-se a necessidade de um acompanhamento multidisciplinar (médico,

psicoldgico, social) para apoiar de forma abrangente os doentes e familias.

d) Indicadores de gestdo do PNRN:
e Manifesta-se a necessidade de atualizacdo dos relatérios de atividade do PNRN, de

modo a incluir indicadores de gestdo detalhados.

e) Perspetiva macro da politica de saude:
e Reconhece-se que as melhorias propostas implicardo custos adicionais, que deverdo
ser ponderados no ambito do planeamento global das politicas de saude e respetivo

financiamento.

> A este respeito ver, por exemplo, Schnabel-Besson et al 2024, disponivel em
file:///C:/Users/M80399/Downloads/IJNS-10-00062-1.pdf
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Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:

f)

g)

h)

Conforme atrdas mencionado, diversas associacdes de doentes sublinharam a
necessidade de serem revistos os apoios aos familiares. Foi descrito que, na maior parte
das vezes, um diagndstico positivo significa que um dos pais tem que abandonar a sua
atividade profissional, na medida em que o seu exercicio se torna completamente
incompativel com a imperiosa necessidade de prestar ao seu filho os cuidados diarios.
Daqui resulta uma reducdo substancial do rendimento da familia que, apesar de poder
ser colmatada com alguns apoios existentes, esta muito longe, em termos genéricos, de
cobrir todas as necessidades.

Cumpre lembrar, a este respeito, que os centros de referéncia se situam nos grandes
polos urbanos, o que constitui uma barreira acrescida para as familias que residem no
interior do Pais, e que sdo obrigadas a realizar desloca¢Oes frequentes com as inerentes
despesas com transporte e também estada, quando a duracdo dos tratamentos é
prolongada, o que robustece a necessidade de ativacao da figura do centro afiliado a um
centro de referéncia para a prestac¢do de cuidados de proximidade, prevista no artigo 122

da Portaria n.2 194/2014, de 30 de setembro.

A par com a perspetiva financeira, existem outros constrangimentos que poderiam ser
ultrapassados através da ado¢do de medidas legislativas dirigidas especificamente a
estes doentes, como seriam a justificacdo das faltas ao trabalho dos pais sem descontos
remuneratorios, sempre que, comprovadamente, acompanharem os filhos em consultas
ou tratamentos, e a reapreciacdo da politica da comparticipacdo de medicamentos.

Deverd também observar-se que existem diferentes acordos que se aplicam a diferentes

doencas, em funcdo da sua gravidade, processo terapéutico e outros critérios clinicos.

Um ultimo ponto abordado pelas associacées de doentes prende-se com a demora do

processo de obtenc¢do do atestado médico de incapacidade multiuso que comprova, para
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todos os efeitos legais, que a pessoa tem uma determinada incapacidade, graduada em
termos de percentagem. Efetivamente, esta questdo ndo é especifica das situacdes
associadas ao PNRN, existindo uma miriade de outros casos em que este mesmo
problema se reflete. Contudo, apesar de se tratar de uma questdo transversal, ndo
podemos deixar de enfatizar que também constitui um prejuizo para as familias com

rastreio positivo no ambito do PNRN.

Na perspetiva da execugao do PNRN propriamente dita, foram obtidas algumas respostas
gue se pronunciaram no sentido de a informacao disponivel ndo se encontrar atualizada,
considerando que, a data de 27 de novembro de 2024, data de conclusdo do presente
documento, o ultimo Relatdrio disponivel é relativo ao ano de 20223, e ndo inclui dados
ao nivel de indicadores de gestdo, os quais, caso fossem detalhados e informativos,

seriam da maior utilidade.

A interpretacdo que contempla a visdo macro da politica de saude, remete-nos para o
facto de que todas as propostas de melhoria a implementar correspondem a um custo
financeiro especifico que devera ser adicionado ao atual orcamento do PNRN.

N3o é responsavel advogar a introducdo do conjunto de medidas que foram propostas
neste processo de audicdo, sem acautelar a realizacdo da sua devida ponderacdo no
plano econémico-financeiro da politica de saude.

Com esta certeza, poder-se-a afirmar que a partida, num plano tedrico ideal, todas as
medidas que visam contribuir para a melhoria do PNRN podem ser justificadas a luz dos
beneficios que visam obter, contudo, a sua aprovagao pode ditar que a subsequente
implementagdo, impligue um conjunto de etapas que permitam mais facilmente
acomodar a correspondente despesa no plano global de investimentos do Ministério da

Saude.

3 Cf. https://www.insa.min-saude.pt/programa-nacional-de-rastreio-neonatal-%E2%94%80-relatorio-2022/

35| PAGINA


https://www.insa.min-saude.pt/programa-nacional-de-rastreio-neonatal-%E2%94%80-relatorio-2022/

Comissao de Etica

Instituto_Nacional de Satde
Doutor Ricardo Jorge

Programa Nacional de Rastreio Neonatal: Reflexdes Eticas — CES-INSA 2020-2024

3.6.Medidas de melhoria

Esta pergunta, a ultima, foi delineada propositadamente para ser uma questdo aberta, de

caracter genérico, com o objetivo de estimular os participantes no processo de audicbes a

realizarem as suas propostas de medidas de melhoria, independentemente da fase do

processo do rastreio a que dissessem respeito.

2. Que medidas de melhoria poderia recomendar?

Para melhor organizacdo da leitura do presente Relatdrio, reiteramos as observacdes

consideradas mais relevantes, e elencamos as propostas que ainda ndo foram integradas nas

respostas as questdes anteriores.

a) Gestdo de recursos:

Para agilizar a gestdo financeira dos servigos prestados pelo INSA foi proposta a
verificacdo dos atuais procedimentos, de modo a permitir maior flexibilidade a sua
administracao.

Apreciagdo da necessidade de atualizagdo de tecnologias associadas ao
processamento das amostras e a outros equipamentos.

Recomenda-se a realizacdo de um investimento em formacdo adicional dirigida a
profissionais de salde, nas vertes técnica, ética e de comunicacdo emocional tendo
presente as diferentes fases do PNRN.

Melhoria do website do PNRN, com destaque para a acessibilidade, designadamente,
ao nivel da modernizagdo do design, reorganizacdo dos conteudos, mapa do website,
ligacGes Uteis e quantidade/qualidade da informac&o disponibilizada.
Implementac¢do de notificagdo automatica (mensagem para telefone ou email) para

informacdo aos pais da rececdo da amostra e dos respetivos resultados negativos.
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b) Gestao cientifica:

Anidlise regular do painel de doengas rastreadas a luz dos critérios cientificos e éticos
consensualizados de Wilson e Junger.

Foi proposto que o PNRN seja considerado na politica mais abrangente de saude
materno-infantil, designadamente, no dambito da missdo da Comissao Nacional da
Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente, criada pelo Despacho n.2 8434/2024,
publicado no Diario da Republica n.2 144, |l Série, de 26 de julho de 2024.

A partilha de boas-praticas entre os centros de referéncia, a Comissao Nacional da
Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente, e o PNRN, teria efeitos positivos na
integracdo de cuidados e no acompanhamento dos doentes.

A implementacdo de um processo de controlo de qualidade do PNRN permitiria
assegurar uma dindmica de melhoria continua.

Foi apontada a necessidade de melhorar a divulgacdo dos relatérios de atividade do
PNRN, na sua forma, no que se refere a periodicidade, e na sua substancia, incluindo,
designadamente, uma analise custo-beneficio e a indicagdo dos ganhos em Saude.

O refor¢o da prevengao é indicado como prioritario, designadamente, através da
aplicagdo de novos testes no rastreio em fase preconcecional.

Fomentar a literacia é igualmente prioritario, tendo sido destacada a importancia de
campanhas de informacao e sensibilizagdo publica sobre o PNRN e doengas raras.
Propde-se uma maior cooperagdo com sociedades cientificas relevantes, nacionais e

internacionais, com vista a criagdo de sinergias.

Em resumo, as principais medidas de melhoria sugeridas abrangem diversas areas, desde a

gestdo e financiamento, ao investimento em equipamentos e formagao, passando pela andlise

do painel de doengas, melhoria da comunica¢do e transparéncia, relages institucionais,

monitorizagdo e avalia¢do, e promogao da prevengao e literacia.

Adicionalmente, podemos detalhar o seguinte:
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A questdo da literacia sobre o PNRN, doengas raras e temas associados foi
frequentemente suscitada, sob diversos angulos e perspectivas. Em termos gerais,
considera-se necessdrio desenvolver campanhas de informacao destinadas a populacao
em geral, com enfoque na populacdo em idade fértil, que ilustre os extremos beneficios

do PNRN e contribua para que a taxa de adesdo continue a ser praticamente 100%.

Acreditamos que os passos dados no sentido de promover a literacia podem igualmente
contribuir para reduzir o estigma social relativamente a estas doencas, ainda que as
campanhas de informacdo necessitem de ser complementadas com conteldos
especificos que versem esta preocupacdo. Esta, em especial, € uma medida suportada
por todos os principios éticos da beneficéncia, da autonomia e da justica que muito

beneficiaria os doentes e as suas familias.

Foi sugerido que a equipa do PNRN reforcasse a relacdo de cooperagcdo com outras
entidades e sociedades cientificas, nas areas de genética humana, obstetricia,
ginecologia e pediatria, com o objetivo de alargar a sua abertura a sociedade e, desse

modo, ampliar os apoios e contributos para uma melhoria continua do PNRN.

Distingue-se da recomendagado ora referida, mas encontra-se com a mesma intimamente
relacionada, a ideia de envolver o PNRN, de forma articulada, no que foi identificado
como uma politica dedicada a saude da mulher e da crianga, pretendendo-se
corelacionar neste ambito, em termos organizacionais, as questdes relativas a

préconcecdo, gravidez, parto, puerpério e cuidados pediatricos para recém-nascidos.

Foi igualmente recomendada a apreciacdo da lista de doencas rastreadas com vista a
revalida¢do da sua inclusdo no PNRN a luz de critérios atualizados, designadamente, nos
planos cientifico e ético, bem como a divulgacdo publica das conclusdes das
recomendagdes que venham a ser emanadas.

A este respeito cumpre referir os critérios classicos e consensualmente aceites de Wilson

e Jungner, a considerar neste exercicio, e que elencamos:
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a) Adoenca deve ser reconhecida como um problema de sadde importante;
b) Deve existir a possibilidade de intervencdo/tratamento;

c) Os meios para o diagnodstico e tratamento devem estar disponiveis;

d) A doenga latente deve poder ser identificada numa fase prévia;

e) Deve existir um método de rastreio eficaz;

f) O procedimento de rastreio deve ser aceitavel para os doentes;

g) O tratamento deve ter um impacte favoravel no progndstico;

h) O rastreio deve ter custos razoaveis;

i) O rastreio é um processo continuo.

Foi revelada a existéncia de um hospital que passou a adotar a metodologia de efetuar a
picada na mdo do recém-nascido, em vez da tradicional picada no “pezinho”, a fim de
evitar infecGes motivadas por multiplas picadas e situacGes de necrose do calcaneo,
entretanto registadas, que implicam internamento. Esta necessidade surgiu porque o
volume da amostra a colher tem vindo a aumentar, a fim de permitir o rastreio do
conjunto de doencgas atualmente incluidas no PNRN.

Atendendo a esta informacdo®, considera-se oportuno analisar a mais-valia de ser

estendida esta pratica aos demais centros de recolha.

Numa dinamica externa a drea de atuagdo do PNRN, foi ainda sugerido o reforco da
prevencdo, no ambito da salide da mae e da criancga, através da realizacdo de testes
genéticos para doencas recessivas no periodo pré-concecional, com a énfase colocada na

anemia das células falciformes, também designada por drepanocitose.

4 Corroborada por uma revis3o sistematica da literatura publicada em 2011: “Venepuncture, when performed by
a skilled phlebotomist, appears to be the method of choice for blood sampling in term neonates. The use of a sweet
tasting solution further reduces the pain. Further well designed randomised controlled trials should be conducted
in settings where several individuals perform the procedures.” (Shah VS, Ohlsson A. Venepuncture versus heel lance
for blood sampling in term neonates. Cochrane Database Syst Rev. 2011;2011:CD001452.
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4. NOTAS FINAIS

Desenvolver este trabalho, é imperioso que seja enfaticamente sublinhado, foi de uma
enorme riqueza para os membros da CES-INSA que nele colaboraram mais diretamente, e
cremos que todos os que connosco partilharam as suas vivéncias, as suas estratégias de
superacgao, os seus conhecimentos técnico-cientificos, e as suas ideias para o futuro, também
beneficiaram deste exercicio de reflexdao conjunta.

Sublinhando também e, mais uma vez, a extraordindria importancia do PNRN para a
promocdo da Saude individual e coletiva em Portugal, consideramos que o resultado do
esforco de todas as partes deu lugar a um expressivo contributo para o bem-comum.
Estamos assim profundamente gratos a todos quantos foram os que connosco aceitaram
colaborar, e reconheceram o caracter pioneiro deste trabalho, pelo facto de ser desenvolvido
por uma Comiss3o de Etica.

Esta circunstancia, algo original, que se inclui no ambito das competéncias da CES-INSA, nos
termos do disposto na al. b) do n.2 1 do art. 3.2 e no n.2 5 do art. 6.2, ambos do Decreto-Lei
n.2 80/2018, de 15 de outubro, podera servir de incentivo a outras comissdes de ética que
encontrem a disponibilidade, a resiliéncia e o gosto em desenvolver, por sua iniciativa,

estudos e pareceres.

O presente Relatdrio foi aprovado na reunido plenaria da CES-INSA de 17 de setembro de 2024

e retificado na reunido plendria da CES-INSA de 22 de outubro de 2024.

Serd enviado ao Conselho Diretivo do INSA para conhecimento e efeitos tidos por
convenientes, incluindo a sua publicitacdo no espaco do website do INSA reservado a CES-

INSA.

Serd igualmente remetido a todos os que contribuiram para o processo de auscultacdo, para
efeitos de informagdo, de acordo com as premissas mencionadas no convite que lhes foi

dirigido.
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Por fim, gostariamos de sublinhar que consideramos que esta reflexdo ética deve ser vista

como um contributo para o desenvolvimento do estudo desta tematica.

Estudos futuros podem dedicar-se a uma abordagem geral, como assumido no presente
trabalho, ou, dada a especial complexidade de cada drea que lhe esta associada, focar-se em
aspetos mais concretos, relacionados, designadamente, com a comunicacgao a nivel interno e
externo, o impacte social do PNRN, os niveis de literacia sobre este assunto, a disponibilidade
de recursos e as exigéncias da operacionalizacdo, as necessidades ao nivel da formacado dos
profissionais de saude, a estrutura organizacional adotada, o modelo de decisdo, a
transparéncia e os seus limites, as alternativas em termos de manifestacdo de autonomia da
vontade, a mais-valia da conservagdo das amostras, a andlise detalhada do custo-beneficio, a
eficacia dos apoios sociais, os outros exemplos que existem internacionalmente, sem esgotar

aqui este elenco.

A Histdria recente ensinou-nos que, em particular no setor da Saude, as decisGes politicas
devem ser fundamentadas, também, no conhecimento cientifico, pelo que o
desenvolvimento de novos estudos, bem como, novas abordagens de estudos ja existentes,
gue possam vir a apoiar politicas de Saude, serd sempre, inequivocamente, um contributo

importante.

Neste sentido, esta reflexdao deve ser interpretada ndo como uma conclusdo, mas como um
gesto de partida para uma agao efetiva que, devidamente enquadrada, seja propulsora de

melhorias reais na Saude de todos.
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