PROJETO DE LEI N° , DE 2025
(Do Sr. Alex Manente)

Dispde sobre a inclusdo de exames
especificos de triagem para disturbios
musculares hereditarios no Programa
Nacional de Triagem Neonatal (Teste do
Pezinho) e estabelece diretrizes para
diagnéstico precoce no Sistema Unico de
Saude (SUS).

O Congresso Nacional decreta:

Art. 1° O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) devera
incluir, entre seus exames obrigatorios, testes laboratoriais capazes de detectar
precocemente alteragcdes genéticas ou bioquimicas associadas a disturbios
musculares progressivos de origem hereditaria, por meio de metodologias

como:

| — dosagem de creatina quinase (CK) em amostras de sangue em

papel-filtro;

Il — painéis moleculares/genéticos direcionados as mutacdes

relacionadas a distrofias musculares;

[l — outros métodos reconhecidos cientificamente que venham a ser

validados pelo Ministério da Saude.

Art. 2° O Sistema Unico de Saude devera adotar estratégias de
diagnostico precoce de disturbios musculares hereditarios em criangas,

contemplando:
| — capacitagdo da Atengao Primaria para identificar sinais motores
iniciais;

Il — oferta de exames confirmatérios em tempo oportuno;
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[l — protocolo nacional de encaminhamento a centros

especializados;
IV — registro nacional para acompanhamento dos casos.

Art. 3° A forma de implementagao da triagem prevista nesta Lei sera
definida em regulamento, observados os avangos cientificos e tecnoldgicos,
bem como a disponibilidade orgamentaria e a estrutura do Sistema Unico de

Saude.

Art. 4° As despesas decorrentes da execucao desta Lei correrdo a

conta de dotagdes orgcamentarias proprias, suplementadas se necessario.

Art. 5° Esta Lei entra em vigor apos 120 (cento e vinte) dias da sua

publicagao.
JUSTIFICAGAO

A triagem neonatal biolégica — o “Teste do Pezinho” — é
componente central do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) do
Sistema Unico de Saude (SUS). Segundo informac&o oficial do Ministério da
Saude (atualizada em 2025), o escopo operacional do PNTN de rotina
atualmente identifica sete doencas no ambito federal, com cobertura do exame
em milhares de pontos de coleta em todo o pais. Essas doengas que compdem
o rol principal do PNTN em vigéncia estao publicadas no portal do Ministério da

Saude.

Em 2021 o Congresso Nacional aprovou a Lei n°® 14.154, que prevé
a expansao do teste do pezinho para um painel mais amplo (até 50 doencas),
abrindo caminho para a modernizagcdo e a incorporagdo de exames
moleculares e bioquimicos adicionais. No entanto, essa ampliagao tem sido
implementada de forma faseada pelo Executivo e depende de normas,
portarias e organizacao da rede de referéncia para a efetiva operacionalizagao.
Em 2025 houve novos atos normativos que reestruturam o PNTN (Portaria GM/
MS que institui o PNTN e dispde sobre sua execug¢ao), confirmando que ha um

processo de transi¢cao e implementagao progressiva do teste ampliado.
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Como exemplo, a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) —
condigdo genética ligada ao cromossomo X que causa perda progressiva da
funcdo muscular na infancia — nao esta atualmente incluida como doenca
triada pelo rol federal corrente do PNTN. Embora existam testes aprovados
internacionalmente para auxiliar triagens neonatais de DMD e iniciativas
legislativas e locais propondo sua inclusédo, a detecg¢ao sistematica de DMD no
teste do pezinho ainda n&o integra o escopo nacional de rotina publicado pelo

Ministério da Saude.

A omissdao da DMD do painel federal tem implicacbes praticas
relevantes. Ha evidéncias de aumento no numero de atendimentos e exames
ambulatoriais relacionados a DMD nos ultimos anos — por exemplo, dados
oficiais do Ministério da Saude reportaram aumento de aproximadamente 40%
no numero de consultas/exames ambulatoriais relacionados (entre 2022 e
2024), reflexo do maior reconhecimento diagnéstico e ampliagao de servigos
especializados. O diagndstico tardio (muitas vezes s6 ao redor dos 4—6 anos
de idade, quando ja ha perda funcional) reduz as possibilidades de intervengao
precoce, que melhoram o progndstico; isso inclui o inicio precoce de
acompanhamento multidisciplinar, intervengdes de suporte
respiratorio/cardiolégico e a elegibilidade para certas terapias com maior

beneficio em fases iniciais da doenca.

Nas praticas estaduais e municipais, ja ha experiéncias de triagem
ampliada: alguns entes federados implementaram versdes estendidas do teste
do pezinho, incluindo painéis maiores ou pesquisas para doencas
neuromusculares e genéticas — entre eles Sdo Paulo (implantagdo de painel
ampliado em ambito municipal/estadual), Distrito Federal e Minas Gerais
(programas-piloto/expansdes que contemplam doengas além do rol federal).
Essa experiéncia heterogénea mostra tanto a viabilidade técnica quanto a
disparidade entre unidades da federagdo: enquanto alguns estados/municipios
conseguem oferecer triagens mais amplas (incluindo testes moleculares ou
investigacdo de AME), outros permanecem com o painel basico por limitagdes
técnicas, estruturais ou orgcamentarias. Estudos jornalisticos e boletins de

saude apontam que varios estados ainda estdo em fases iniciais da

Para verificar a assinatura, acesse https://infoleg-autenticidade-assinatura.camara.leg.br/CD255313768100

H -E Assinado eletronicamente pelo(a) Dep. Alex Manente

Apresentacdo: 24/09/2025 14:49:59.053 - Mesa

PLnNn.4749/2025

*CD255313768100 %



implementacdo do teste ampliado, o que cria desigualdade no acesso ao

diagnostico precoce entre recém-nascidos brasileiros.

Dessa forma, a presente proposi¢cao busca assegurar que recém-
nascidos em todo o territério nacional tenham acesso a investigacdo que
permita diagndstico pré-sintomatico quando houver indicagdo laboratorial;
favorecer politicas de atengao precoce que possam ampliar o beneficio clinico
das medidas terapéuticas e de suporte, diminuindo morbidade, complicacdes e
melhorando a expectativa de vida; e fomentar a articulagdo entre PNTN,
laboratérios de referéncia e centros especializados para fluxo de confirmacéo,
registro e acompanhamento epidemiolégico (registro nacional), contribuindo

para planejamento de politicas e avaliagao de impacto.

Diante do exposto, solicitamos o apoio dos nobres Pares para a

aprovacao do presente Projeto de Lei.

Sala das Sessbdes, em de setembro de 2025.

Deputado Alex Manente
CIDADANIA/SP
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