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INTRODU GAO:

A deficiéncia primaria de carnitina (DPC) é
um distdrbio raro do transporte da
carnitina, com prevaléncia variavel.
Inicialmente assintomatica, pode evoluir
para cardiomiopatia e encefalopatia. A
suplementagéo precoce previne desfechos
adversos.

OBJETIVO:

Avaliar os efeitos da triagem neonatal (TN)
na deteccdo precoce da deficiéncia
primaria de carnitina em recém-nascidos,
considerando eficacia positiva ou negativa,
e analisar suas repercussdes no
progndéstico infantil e na saide matema.

METODOLOGIA:

Trata-se de uma revisdo integrativa da
literatura, com busca conduzida nas bases
de dados SciELO, LILACS, PubMed,
utilizando os descritores: "primary carnitine
deficiency”,  “‘newbom  screening” e
“neonatal screening”, combinados com os
operadores booleanos AND e OR,
respectivamente. A selegao dos estudos
foi realizada em etapas: leitura dos titulos,
resumos e, posteriormente, dos textos
completos, sendo selecionados artigos
publicados nos ultimos 10 anos.

RESULTADOS E DISCUSSAO:

Apds analise detida, cinco estudos foram
incluidos. Os estudos apresentaram
resultados conflitantes quanto a eficacia e
ao custo-beneficio da inclusdo da DPC em
rotinas nacionais de triagem neonatal. Em
populagcdes de alta prevaléncia, a triagem
mostrou-se efetiva na identificagdo precoce
de casos, permitindo tratamento simples e
de reduzido custo com suplementacéo de L-
carnitina, o que previne eventos graves e
morte subita. Nessas localidades, a inclusao
do exame ¢é indicada, especialmente quando
associada a estratégias como repeticdo da
coleta apds o segundo més de vida ou o uso
concomitante de painéis génicos
direcionados. Por outro lado, em contextos
de baixa prevaléncia, a triagem apresentou
baixa sensibilidade, alto nimero de falsos-
positivos e deteccdo frequente de maes
assintomaticas, aumentando custos e
incertezas sem beneficios clinicos robustos.

Esses achados estimularam posices
contrarias a inclusdo universal, sobretudo
quando baseada exclusivamente em
espectrometria de massas em tandem.
Revisdes internacionais reforgam essa
dualidade: enquanto alguns paises mantém
a DPC nos painéis de triagem neonatal,
outros a removeram, destacando que o
custo-efetividade se atrela diretamente a
incidéncia local e a instituigdo de algoritmos
mais complexos. Nesses algoritmos, a
andlise bioquimica inicial seria seguida por
testes de variantes de SLC22A5, o que
aumenta a precis&o diagnostica.

CONCLUSAO:

Considerando o exposto, os dados
sugerem que a inclusdo da DPC em
programas de TN deve ser considerada
principalmente em regides de maior
prevaléncia, associada, quando possivel, a
protocolos de segunda etapa, a fim de
equilibrar  eficacia, custobeneficio e
impacto sobre a morbimortalidade. No
tocante ao Brasil e, mais especificamente,
ao estado de Minas Gerais, que inclui a
DPC em seu programa de triagem desde
2021, 5 criangas se encontram em
acompanhamento especializado para a
condicéo desde o inicio da triagem, o que
sugere  eficiéncia no rastreio e,
importantemente, no seguimento. O
acompanhamento longitudinal é de
relevancia impar, uma vez que a triagem
neonatal representa apenas a etapa inicial
do diagnostico. E imprescindivel que
criangas com DPC e suas familias sejam
encaminhadas a servicos de referéncia
para seguimento sistematico, com exames
complementares e, quando indicado,
painéis  genéticos. Tal abordagem
assegura manejo integral e continuado,
repercutindo positivamente na qualidade
de vida dessa populagao.
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