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TRIAGEM NEONATAL POR ESPECTROMETRIA
DE MASSAS EM TANDEM (MS/MS)

O que é a deficiéncia de acil-CoA desidrogenase
de cadeia média (MCADD)?

A deficiéncia da enzima acil-CoA desidrogenase (MCADD) € uma doenca do
metabolismo, adquirida de forma hereditaria, que resulta na incapacidade do
corpo em utilizar gordura como fonte de energia, principalmente durante os
periodos de jejum e estresse metabdlico.

As manifestacdes da doenca geralmente comecam no primeiro ano de vida,
mas podem se apresentar em qualquer idade, bem como em decorréncia de
periodos de jejum ou de outras situacoes de estresse metabdlico. Os sintomas
mais comuns incluem diminuicao recorrente dos niveis de acudcar no sangue,
desanimo, vomitos, comprometimento agudo do figado, convulsées, coma e
morte subita.

Em geral, o diagndstico precoce da MCADD pode ser realizado por meio da
triagem neonatal por espectrometria de massas em tandem (MS/MS).

A MCADD é comum na maioria dos paises, principalmente na Europa,
apresentando uma proporcao de casos Novos que oscila globalmente entre 1
para 10 mil nascidos vivos e 1 para 27 mil nascidos vivos. No Brasil, os estudos
sugerem a existéncia de subdiagnostico dessa condicao de saude.

Como os pacientes com MCADD sao tratados no
SUS?

O tratamento para MCADD tem como principal objetivo a prevencao do
desenvolvimento de deficiéncia intelectual, problemas neurolégicos e morte
sUbita. A terapia consiste em fornecer a ingestdao adequada de calorias e em
evitar o jejum, as situacoes de catabolismo e os episddios infecciosos.

Por outro lado, considera-se que o diagndstico precoce com auxilio da triagem
neonatal por espectrometria de massas em Tandem (MS/MS) representa uma
estratégia importante para a realizacao do tratamento oportuno e prevencao de
Obitos e sequelas. Atualmente, a triagem neonatal com MS/MS esté disponivel
no SUS no Distrito Federal, havendo programas especificos ou em fase de
pesquisa em estados como Sao Paulo, Minas Gerais e Rio Grande do Sul.
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Procedimento analisado: triagem neonatal por
espectrometria de massas em Tandem (MS/MS)
em sangue seco, colhido em papel filtro

A solicitacao da incorporacao no SUS da triagem neonatal por espectrometria
de massas em Tandem (MS/MS) para deteccdo da deficiéncia de acil-CoA
desidrogenase de cadeia média (MCADD) foi uma demanda da Secretaria de
Atencao Especializada a Saude do Ministério da Saude (SAES/MS).

O teste MS/MS é uma técnica utilizada para identificacdo e dosagem de
moléculas biologicas, a exemplo de proteinas e gorduras, a fim de determinar a
concentracao de elementos especificos em sangue seco e identificar doencas
do metabolismo, como a MCADD.

Os estudos evidenciaram maior frequéncia de morte suUbita ou por
complicacdes da doenca, e de internacdes hospitalares decorrentes da doenca
ou de suas complicacdes no grupo de individuos com suspeita clinica ou com
manifestacoes clinicas de MCADD, ou seja, que nao realizou a triagem neonatal
por MS/MS. Além disso, também ha indicacdo da eficacia e da eficiéncia da
intervencao, considerando a incidéncia de complicagcdes ou condicoes
resultantes da doenca, independentemente da necessidade de admissao
hospitalar.

Na avaliacdo econémica, a triagem neonatal por MS/MS apresentou-se mais
custo-efetiva do que a estratégia de nao triar a MCADD, apresentando uma
relacdo entre o custo adicional e o beneficio adicional obtido de R$ 24,99 por ano
de vida ajustado pela qualidade. Considerando a inclusao da triagem de
fenilcetonuria na mesma metodologia utilizada para a triagem de MCADD ao
longo de cinco anos, estima-se que a incorporacao da triagem neonatal por
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MS/MS pode representar uma economia média anual adicional de R$ 13 milhdes
para o SUS.

Recomendacao inicial da Conitec

A Conitec recomendou inicialmente a incorporacao no SUS da triagem neonatal
por espectrometria de massas em tandem (MS/MS) para deteccdo da
deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD). Esse tema foi
discutido durante a 113% Reuniao Ordinaria da Comissao, realizada nos dias5e 6
de outubro de 2022. Na ocasiao, o Plenario considerou que a deteccao precoce
por triagem neonatal da MCADD é eficaz, segura e custo-efetiva, estando de
acordo com os critérios estabelecidos na Lei N° 14.154, de 26 de maio de 2021,
que dispde sobre a ampliacao do Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN).

O assunto esta disponivel na Consulta Publica n°® 70, durante 20 dias, no periodo
de 25/10/2022 a 14/11/2022, para receber contribuicdes da sociedade (opinides,
sugestoes e criticas) sobre o tema.

Para participar com experiéncias ou opinides, acesse:
https//www.gov.br/participamaisbrasil/consulta-publica-conitec-sctie-n-70-
2022-opiniao-triagem-neonatal.

Para participar com contribuicoes técnico-cientificas, acesse:
https://www.gov.br/participamaisbrasil/consulta-publica-conitec-sctie-n-70-
2022-tecnico-cientifico-triagem-neonatal.

O relatorio técnico completo de recomendacao da Conitec esta disponivel em:
https://www.gov.br/conitec/pt-
br/midias/consultas/relatorios/2022/20221024_Relatorio_tandem_mcadd_CP70.

pdf.
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