La “Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais de Sao Paulo” (Asociacion de Padres y Amigos de
los Discapacitados de Sao Paulo), APAE de Sao Paulo, trabaja desde el ano 1961 para prevenir la deficien-
cia y ayudar en el bienestar y la inclusion social de las personas con discapacidad intelectual.

Ofrece atencion integral desde el nacimiento hasta la vejez, con acciones en las areas de salud,
educacion, bienestar, formacion e integracion laboral, formacion y difusion de conocimientos.

La APAE de Sao Paulo atiende a 1.700 personas al mes y realiza pruebas diagnésticas a 300.000
recién nacidos al afo.

ASSOCIACAO DE
PAIS E AMIGOS

DOS EXCEPCIONAIS
DE SAO PAULO ®

LABORATORIO

El laboratorio de la APAE de Sao Paulo empezo sus actividades en el afo 1971, bajo la supervision del
Profesor Doctor Benjamin José Schmidet, realizando, en aquel entonces, pruebas de rutina en analisis clinicos.
Poco tiempo después, se crearon los servicios de Citogenética y de Errores Congénitos del Metabolismo,
ambos dedicados al diagnéstico de las personas atendidas en el ambulatorio de la institucion.

En 1976 empezé a realizar, como pionero en Brasil y Latinoamérica, el cribado neonatal para el diag-
noéstico de la fenilcetonuria, y fue uno de los responsables de la aprobacion de las leyes que reglamentan
esta actividad y la hacen obligatoria, conocida actualmente por la “prueba del talon”.

Desde 1986 la APAE de Sao Paulo ha agregado a la “prueba del talén” el diagnostico de hipotiroidismo
congénito y, en el ano 1999, el diagndstico de la anemia falciforme y otras hemoglobinopatias.

En 2001, esta prueba fue una vez mas ampliada para la deteccion de las siguientes enfermedades: hiper-
plasia adrenal congénita, galactosemia, leucinosis, deficiencia de G6PD, deficiencia de biotinidasa, toxoplas-
mosis congénita y fibrosis quistica.

(*) Sintesis de los trabajos galardonados con la dotacién para Espafa de los Premios Reina Sofia 2006, de Prevencién de la
Discapacidad. Una versién mas amplia de estos trabajos ha sido publicada por el Real Patronato.

real patronato sobre discapacidad / premios reina sofia



Esta ultima ampliacién le permitié a la APAE una
importante modernizacion en el area técnica y en el
equipo informatico del laboratorio de la institucion.

PRUEBA DEL TALON

La APAE de la ciudad de Sao Paulo es un Servicio
de Referencia del Programa de Cribado Neonatal,
del Ministerio de Salud. Este laboratorio desarrollo
e implanté la “prueba del talén” en Brasil en el aho
1976 y ha realizado, hasta la actualidad, mas de diez
millones de examenes. Solo en 2005 se realizaron
examenes a mas de 300.000 ninos, habiéndose iden-
tificado a 495 que podrian desarrollar retraso men-
tal en caso de no haber recibido el tratamiento pre-
ventivo adecuado. Este trabajo sitla a la APAE de
Sao Paulo entre los cinco laboratorios mas grandes
del mundo en este tipo de actividad.

La“prueba del talén” tuvo su origen en 1961, cuan-
do el investigador americano Robert Guthrie detecto
de manera temprana la fenilcetonuria. En América del
Sur los examenes en recién nacidos se iniciaron en el
ano 1976, cuando el pediatra Dr. Benjamin José
Schmidt comenzo a aplicar este procedimiento en el
laboratorio de la APAE de Sao Paulo.

Seglin la Organizacién Mundial de la Salud, el
14,5% de la poblacion brasilena (24,5 millones) tiene
alglin tipo de discapacidad,y un 5% presenta deficien-
cia mental. En un reciente estudio de la Fundacién
Getulio Vargas, divulgado en 2005, se afirma que el
27% de estas personas no reciben ningun tipo de for-
macion y el 29% vive en una situacion de miseria.
Seglin la Organizacion Panamericana de la Salud,
solamente el 2% de las personas con discapacidad

estan escolarizadas y reciben atencion especializada,
sea en una escuela especial u ordinaria.

Existen diversos motivos que pueden causar defi-
ciencia mental: prenatales, perinatales o postnatales.
Seglin esto, los medios para prevenirla son: consejo
genético en los casos con antecedentes familiares,
tener una atencion prenatal adecuada, cuidados
necesarios a la hora del parto, realizar al recién naci-
do la “prueba del talon”, y tener una vida saludable.

Objetivos

El principal objetivo de la “prueba del talon”,
realizada por el Laboratorio APAE de Sao Paulo, de
acuerdo con el Programa Nacional de Cribado
Neonatal, es poder diagnosticar tempranamente
cualquier problema y comenzar el tratamiento lo
antes posible y asi evitar que ninos con hipotiroidis-
mo congénito, fenilcetonuria y otras patologias
desarrollen en el futuro una discapacidad intelectual.

Los objetivos de este programa son:

— Aplicar la “prueba del talon” a un niumero cada
vez mayor de recién nacidos.

— Continuar promoviendo, por medio de la real-
izacion de examenes diagnosticos, la preven-
cién de aquellas afecciones que perjudican la
calidad de vida.

— Ampliar el tipo de pruebas realizadas en el lab-
oratorio.

— Procurar recursos econémicos para el manten-
imiento y ampliacion de los servicios que la
APAE de Sao Paulo ofrece a las personas con
discapacidad.
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Perfil de la poblacion atendida

El laboratorio de la APAE de Sao Paulo tiene como
principales usuarios los nifios nacidos en el Estado de
Sao Paulo y realiza examenes dirigidos fundamental-
mente a la prevencion y el diagnostico de la deficien-
cia mental. Atiende, asimismo, a todas las personas de
cualquier edad que necesitan examenes especificos
relacionados con su discapacidad.

El laboratorio APAE de Sao Paulo tiene capacidad
para atender una demanda de:

— Pruebas para recién nacidos: 40.000 prue-
bas/mes.

— Examen de cariotipos en sangre periférica con
técnicas de bandeo cromosomico: 50 exa-
menes/mes.

— Pruebas de deteccién de errores innatos del
metabolismo: 80 examenes/mes.

Principales logros alcanzados

Motivada por los importantes resultados
sociales alcanzados, la APAE de Sao Paulo ha sido
participe, junto con los poderes publicos, de una
importante politica a favor de la prevencion y la
atencion de las personas con discapacidad. En los
30 anos de historia, han sido éstos algunos de los
hechos importantes que han apoyado sus activi-
dades:

— La legislacién brasilena que garantiza el dere-
cho de un diagnéstico neonatal y tratamiento
de posibles enfermedades que pueden ser pre-
venidas en los recién nacidos;

— Ley Provincial n°® 3.917, de 1983, que es la pri-
mera ley que obliga a la realizacion de la “prue-
ba del talén” en el recién nacido para la detec-
cion de la fenilcetonuria;

— A partir de 1990 el examen se hizo obligato-
rio en todo el pais tras la aprobacion del
Estatuto de los Nifos y Adolescentes (ECA);

— Creacién, en 2001, del Programa Nacional
de Cribado Neonatal, del Ministerio de
Salud.

Acciones, contenidos
y metodologia aplicada

El Laboratorio APAE de Sao Paulo realiza exa-
menes diagnosticos a recién nacidos que permiten
la deteccion y prevencion de enfermedades que

cursan con deficiencia mental. Ademas, proporciona
capacitacion técnica a profesionales de la salud.

Entre estas actividades figuran:

— Examen bioquimico para el diagnostico de
errores innatos del metabolismo.

— Citogenética: se realizan andlisis del cariotipo
de pacientes con discapacidad intelectual de
etiologia desconocida, con malformaciones
congénitas o con sospecha de algun tipo de
anomalia cromosémica.

— Examen confirmatorio de las patologias del
recién nacido: fenilcetonuria, hipotiroidismo
congénito, hemoglobinopatias, fibrosis quistica,
galactosemia, deficiencia de biotinidasa, hiper-
plasia suprarrenal congénita, toxoplasmosis
congénita y deficiencia de glucosa-6-fosfato
desidrogenasa.

— Registro de los procesos de recepcion y distri-
bucion interna de las muestras recibidas.



— Envio de los resultados del examen en corto
plazo de tiempo.

Descripcion de la principal actividad de la
APAE de Sao Paulo

La “prueba del talén” es regulada en Brasil por el
Programa Nacional de Cribado Neonatal, del
Ministerio de Salud, creado en 2001.

La APAE de Sao Paulo es uno de los servicios ofi-
ciales de referencia catalogados por el Programa de
Prevencion y, por ello, es responsable del diagnostico
de las enfermedades incluidas en dicho Programa
(fenilcetonuria, hipotiroidismo congénito y hemoglo-
binopatias), siendo responsable también de los casos
de sospecha y de los diagnosticados.

Se ocupa de la orientacion y tratamiento de los
casos diagnosticados, siendo aproximadamente 30.000
los recién nacidos al mes en el Estado de Sao Paulo.

En caso de ser identificada alguna anomalia que
pueda causar una discapacidad, el laboratorio APAE
de Sao Paulo remite al nino y a su familia al servicio
médico o nutricional.

El servicio médico tiene como principal objeti-
vo la orientacion familiar y la derivacién de la per-
sona con deficiencia mental hacia los recursos
adecuados. Cuenta con un equipo multidisciplinar,
compuesto por médicos de varias especialidades
(pediatria, neurologia, psiquiatria y genética), tra-
bajadores sociales, psicélogos y fonoaudidlogos.
Ofrece también servicio médico para los pacien-
tes con fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito,
garantizando una atencion continuada cuando el
diagnostico es temprano y evitando su agrava-
miento cuando el diagnostico es tardio.

Formacion del personal

El equipo de profesionales del laboratorio APAE
de S3o Paulo participa regularmente en reuniones y
cursos de reciclaje, con el apoyo del Instituto APAE
y en colaboracion con otras organizaciones y uni-
versidades.

Participacion de la comunidad

La comunidad participa de los programas de la
APAE de Sao Paulo facilitando las pruebas y alertan-
do a las mujeres embarazadas de la importancia de
la realizacion de la “prueba del talén”.

Resultados cuantitativos y cualitativos
El laboratorio APAE de Sao Paulo ha efectuado
hasta finales del ano 2005, 1.068.000 examenes de la

“prueba del talén” o cribado neonatal. Fueron detecta-
dos y examinados 302.640 ninos, de los cuales 1.058
fueron citados para examenes de confirmacién, siendo
497 los que presentaron alguna alteracion. De ellos:

— Se diagnosticaron 24 casos de fenilcetonuria y se
derivaron de inmediato al Ambulatorio de la
APAE para orientacion, informacion sobre la dieta
a seguir y asesoramiento.

— Asimismo, recibieron la debida orientacion y
comenzaron el tratamiento hormonal requerido
los 303 recién nacidos que resultaron positivos
en las pruebas de hipotiroidismo congénito.

— La anemia falciforme, la mas frecuente de entre
las hemoglobinopatias, fue detectada en 150
ninos a quienes se les facilito el tratamiento ade-
cuado con el fin de mejorar su calidad de vida.

Se realizaron, asimismo, 14.836 pruebas con el fin
de diagnosticar enfermedades no incluidas en el
Programa Nacional de Cribado Neonatal.

Se realizé el consejo genético a las familias de los
12.120 recién nacidos portadores de la forma hete-
rocigota conocida como “Rasgo falciforme”. Estas
personas pueden tener hijos con anemia falciforme.
Otra enfermedad detectada es la fenilcetonuria que
se caracteriza por la incapacidad del nino de metabo-
lizar la fenilalanina contenida en las proteinas. En caso
de no ser detectada, puede provocar discapacidad
intelectual. Por ello, la toma de la muestra para la
“prueba del talon” debe hacerse a las 48 horas de
vida para que el resultado sea lo mas rapido posible
y el tratamiento iniciado de inmediato, ya que hasta
la leche materna es perjudicial y puede provocar una
discapacidad en el bebé.

Enfermedades diagnosticadas mediante
la “prueba del talon”

- Hipotiroidismo congénito: 57%

- Deficiencia de Glucosa-6-fosfato desidrogena-

sa: 7%

- Anemia falciforme: 29%

- Fibrosis quistica: 1%

- Fenilcetonuria: 5%

- Otras: 1%

Cobertura

El laboratorio APAE de S3ao Paulo atiende en la
capital y en 270 de los 645 municipios del interior
del Estado de Sao Paulo.
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Metodologia de evaluacion

El Servicio de Referencia APAE de Sao Paulo envia,
mensualmente, una relacion de sus actividades al
Ministerio de Salud. En él se comunica: el nUmero de
recién nacidos analizados y el nimero de casos diag-
nosticados, asi como la relacion de las personas que
comenzaron el tratamiento preventivo durante ese
periodo. Se comunican, asimismo, todos los datos rela-
cionados con cualquier alteracion en los casos comu-
nicados con anterioridad.

Actividades de formacion

El laboratorio ha organizado cursos de forma-
cién para 5.036 profesionales médicos y técnicos
de enfermeria, implicados en el Programa Nacional
de Cribado Neonatal, abordando los siguientes
temas:

— Recogida de muestras de la “prueba del
talon”.

— Enfermedades detectadas con la “prueba del
talon”.

— Formacién especial de monitores para orienta-
cion de familias sobre el diagnostico de las
hemoglobinopatias.

CITOGENETICA Y ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO

El laboratorio de Genética de la APAE de Sao Paulo
esta dedicado a la confirmacion del diagnostico de los
pacientes detectados y también a atender las necesi-
dades de la poblacion en general, teniendo como obje-
tivo principal aportar elementos para la orientacion
genética.

El cribado para errores congénitos del metabo-
lismo se compone de una serie de reacciones bio-
quimicas y cromatografia de la sangre y de la orina,
que porpocionan una evaluacion cualitativa de los
cambios importantes en la deteccion de los princi-
pales errores metabdlicos.

Errores congénitos del metabolismo

El laboratorio realizé el estudio bioquimico a
495 personas durante el ano 2005 con el fin de
diagnosticar errores congénitos del metabolismo.

Citogenética

El servicio de Genética del laboratorio de la APAE
de Sao Paulo realizé 401 anilisis de cariotipos en
pacientes con deficiencia intelectual de etiologia

desconocida, con malformaciones congénitas o con
sospecha de alglin tipo de anomalia cromosémica,
facilitando ayudas para el asesoramiento genético de
todas las familias.

Obstaculos encontrados
y soluciones adoptadas

Los obstaculos principales a los que se enfrenta

la APAE son tres:

— Conseguir la cobertura de la “prueba del
talon” en el 100% de los recién nacidos en el
Estado, superar los impedimientos que surgen
en los casos diagnosticados o sospechosos y la
instalacion de un sistema de diagndstico rapi-
do y eficaz.

— La ampliacién de la cobertura del cribado
neonatal que se desarrolla a través de un
programa de orientacion y asesoramiento a
profesionales de la salud que, de alguna
manera, estan relacionados con los momen-
tos anteriores y posteriores al parto.



— Para el seguimiento de los casos positivos o sos-
pechosos esta establecido un esquema estructu-
rado en fases que va desde el contacto directo
con los padres de los recién nacidos, hasta accio-
nes en colaboracién con el Consejo tutelar.

Para garantizar su calidad técnica, tiene el apoyo
de los siguientes programas nacionales e interna-
cionales de control de calidad en cribado neonatal:

— «Center for Disease Control’-CDC de Atlanta
(EEUL).

— «Medizinisches Zentral-Laboratorium»- Ge-
esthacht (Republica Federal de Alemania).

—“PEEC Argentina”.

—“Control-Lab Brasil”.

Todas las pruebas llevadas a cabo en el
Laboratorio estan acreditadas por el certificado de
calidad de la NBR ISO 9001:2000.

Los equipos de profesionales del Laboratorio y del
Ambulatorio de la APAE de Sdo Paulo estdn especializados
en cribado neonatal y sus profesionales forman parte del
equipo oficial de formadores del Ministerio de Salud.

COCINA ESPECIAL

Una de las enfermedades mas importantes
detectadas por la “prueba del talén” es la fenil-
cetonuria que si no se diagnostica en el momen-
to del nacimiento puede causar deficiencia men-
tal. Para que eso no ocurra, el paciente con fenil-
cetonuria necesita seguir una dieta con baja can-
tidad de proteinas, excluyendo de su ali-
mentacion todos los productos de origen animal
y derivados.

Con el objetivo de permitir una variedad en la
dieta de las personas con fenilcetonuria, la APAE de
Sao Paulo cuenta con un servicio de nutricion que,
desde hace 10 anos, elabora recetas con ingredientes
alternativos y cocina alimentos especiales como:
lasana, pizza, “coxinhas” y helados, entre otros.

AMBULATORIO

El Ambulatorio de la APAE de Sao Paulo ofrece
atencion médica a la persona con deficiencia mental,
con el objetivo de garantizar el desarrollo sano del
individuo.

Formado por un equipo interdisciplinario (Servi-
cio Social, Psicologia, Neurologia, Fonoaudiologia,
Pediatria, Genética, Psiquiatria, Oftalmologia) atendio
en el Ultimo ano una media de 20.000 personas con
discapacidad intelectual.

El Ambulatorio mantiene el Programa Mo-
mento de la Noticia, que desde hace 20 anos
ofrece apoyo y orientacion, en hospitales y mater-
nidades, a padres que han tenido un nifo con sin-
drome de Down.

ESTIMULACION PRECOZ

La Estimulacion Precoz es una de las actividades fun-
damentales para el desarrollo de nifios con discapacidad
intelectual y otras discapacidades. Hay que iniciarla tem-
prano, preferiblemente en los |15 primeros dias de vida,
prolongandose hasta los 5 afios.

El servicio de Estimulacion Precoz atiende, por
ano, alrededor de 800 nifios y a sus respectivas
familias, en varios nucleos del municipio de Sao
Paulo. Asimismo, lleva a cabo cursos de orientacion
para alrededor de 5.000 educadores de guarderias
y escuelas de educacion infantil, con el fin de lograr
la integracion escolar de los nifos con discapacidad.

CENTRO EDUCATIVO
El Centro Educativo de la APAE de Sao Paulo
presta asistencia a nifios y adolescentes con dis-
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capacidad intelectual, fomentando la integracion es-
colar y sirviendo de apoyo a la escuela regular para
el completo desarrollo fisico, cognitivo, emocional,
social y vocacional de la persona.

Servicio de Apoyo a la Inclusion: a través de este
servicio, los educadores de la APAE de Sao Paulo
prestan apoyo a las escuelas inclusivas y en el
desarrollo de los alumnos integrados en la red
ordinaria.

CENTRO DE CAPACITACION Y
ORIENTACION PARA EL TRABAJO

El Centro de Capacitacion y Orientacion para
el Trabajo “Joaquim Burin” imparte formacién pro-
fesional a las personas con discapacidad intelectu-

al para preparar su acceso al mercado de trabajo.

En 2006 se realizd la capacitacién de 283 per-
sonas. De este total, 137 personas encontraron tra-
bajo en empresas. Asimismo, se organizaron activi-
dades para concienciar a los empresarios sobre qué
es la deficiencia mental, llegando esta informacion a
un total de 1.867 centros.

SECTOR DE BIENESTAR
El Sector de Bienestar trabaja para que la persona
con deficiencia mental llegue a la vejez de manera
sana. Ha atendido a 344 personas, entre 18 y 60 anos.
Ofrece diferentes actividades, sobre todo en el
area ocupacional (talleres de artesania, actividades



artisticas, bisuteria, reciclaje, ebanisteria, ceramica,
horticultura) y de salud (ejercicios fisicos, natacién y
actividades de la vida diaria).

PROYECTO DE INCLUSION POR EL
ARTE

El Proyecto de Inclusion Por el Arte -PIPA- organi-
za talleres para personas con y sin deficiencias, y tiene
como objetivo la inclusion a través del lenguaje de las
artes. Son talleres en grupos, dentro de las siguientes
disciplinas: teatro, musica, artes plasticas y actividades
corporales.

Cada ano, el “Pipa” organiza actividades para
alrededor de 5.000 personas, a través de talleres de
integracion y acciones en escuelas publicas y pri-
vadas, en centros culturales de la comunidad y en
varios barrios de la ciudad.

PROGRAMA DE ATENCION
A LA FAMILIA

Este Programa esta dedicado a la orientacion de
las familias de las personas con discapacidad que
acuden a la institucion, ademas de prestar apoyo y
atencion juridica cuando lo necesitan.
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