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Estudo com seres humanos/protocolo CEP: Nao

Introducio: A triagem neonatal é fundamental para a deteccdo de doencas congénitas antes do aparecimento dos sintomas,
permitindo intervencoes que salvam vidas e melhoram a qualidade de vida de milhares de pessoas. ALein.° 14.154,de 26 de
maio de 2021, alterou o Estatuto da Crianca e do Adolescente (ECA), ampliando para 50 o nimero de doencas rastreadas
no Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN). No entanto, a Lei determina que o rol de doencas incluidas no PNTN
sera revisado periodicamente, com base em evidéncias cientificas, priorizando as doencas com maior prevaléncia no Pais e
aquelas com protocolo de tratamento aprovado e tratamento incorporado no Sistema Unico de Satide (SUS). Assim sendo,
este estudo teve como objetivo identificar e descrever as recomendacdes da Comissdo Nacional de Incorporacao de Tecno-
logias no SUS (Conitec) sobre aampliacdo do PNTN, bem como os desafios para a avaliacdo de incorporacio dessas doencas.
Método: Trata-se de um estudo descritivo, no qual foram realizadas buscas manuais por relatérios na base de recomenda-
¢oes da Conitec, a partir da data de publicacdo da Lei n.° 14.154/2021. Foram descritas as recomendacdes da Comissao,
bem como as limitacoes descritas nos documentos.

Resultados: Foram identificados dois relatérios de recomendacao da Conitec que avaliaram a triagem neonatal de doen-
cas incluidas na ampliacdo do PNTN, ap6s a publicacdo da Lei n.° 14.754/2021: deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de
cadeia média (Relatdrio n.° 792) e homocistinuria classica (Relatorio n.° 816) por MS/MS. Para ambas as condicoes, o Comité
da Conitec deliberou por unanimidade recomendar a incorporacao no SUS. As limitaces descritas nos relatérios incluiram
a certeza muito baixa no corpo de evidéncias, devido, em grande parte, a heterogeneidade entre as amostras dos estudos.
Outro desafio identificado foi a avaliacao independente do marcador utilizado na triagem de homocistindria classica, ja que
alguns apresentam um percentual de falso-negativo de até 50%. Por fim, os relatérios destacam que a inclusdo de outras
doencas genéticas no processo de triagem por MS/MS, permitindo a testagem simultanea de diversas condicoes, reduziria
significativamente o impacto orcamentario estimado para cada tecnologia.

Conclusao: Das 50 doencas previstas na ampliacdo do PNTN, apenas duas foram avaliadas pela Conitec, a partir de 2021.
As limitacdes descritas nos relatérios de recomendacao sugerem que o formato atualmente adotado pode nao capturar na
totalidade os verdadeiros beneficios clinicos e majorar o impacto orcamentario dessa ampliacao. Para garantir o cumpri-
mento integral da Lei n.° 14.154/2021, que prevé a revisao do rol com base em evidéncias cientificas, € necessario adotar
outras estratégias. Isso inclui investir em pesquisas baseadas em estudos-piloto da ampliacdo do PNTN e em avaliacbes eco-
némicas que considerem a triagem simultanea das doencas.
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