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A triagem neonatal para fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito e realizada praticamente em todos os recém-
nascidos na Europa e América do Norte. Distlrbios tais como galactosemia, doenca do xarope do bordo,
homocistinuria, deficiéncia de biotinidase e outros tem sido triados em alguns lugares. Em 1992, nos iniciamos a
triagem neonatal para aminoacidopatias e hipotireoidismo congénito, utilizando a cromatografia em camada
delgada e o imunoensaio fluorimetrico (com hTSH) para detectar, respectivamente, elevages de aminoacidos e
niveis de TSH acima do normal (30mili Ul/I). Dois casos de hipotireoidismo congénito, um caso de fenilcetonuria
e trés casos de tirosinemia neonatal transitdria foram diagnosticados e tratados dentre 6000 amostras analisadas.
Apesar de preliminares, estes resultados demonstram a eficiéncia do programa. Portanto e possivel que estudos
como o nosso devam ser estendidos para outras maternidades e sejam mais convenientes do que screening em
massa, pela dificil implementacdo em paises em desenvolvimento e com vasta area geografica como o Brasil.
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