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Os erros inatos do metabolismo séo disturbios resultantes de deficiéncias
em proteinas, geralmente enzimas. A Doenca de Gaucher (DG), doenca
lisossémica mais frequente, é causada pela deficiéncia da
glicocerebrosidase ou &#946;-glicosidase (&#946;-gli), necessaria para o
catabolismo intralisossémico do glicocerebrosidio. O diagnéstico €
baseado no ensaio enzimatico da &#946;-gli em leucocitos ou
fibroblastos, sendo Gtil a medida da atividade de quitotriosidase (QT), um
importante biomarcador que estd muito aumentado na DG. Amostras de
papel filtro impregnadas com sangue tém sido utilizadas em nosso
laboratorio para screening de DG. Amostras de sangue heparinizado e de
sangue em papel filtro de 156 individuos com suspeita de DG foram
enviadas ao laboratorio para analise da &#946;-gli em leucécitos,
&#946;-gli em papel filtro, QT em plasma e QT em papel filtro. Este
estudo avaliou a sensibilidade da técnica que mede a atividade da
&#946;-gli em papel filtro comparada com a técnica em leucocitos, e a
sensibilidade da técnica que mede a atividade da QT em papel filtro
comparada com a técnica em plasma. As andlises permitiram definir os
pontos de corte da &#946;-gli em 1,9 nmol/hora/mL e da QT em 61,0
nmol/h/mL, para amostras em papel filtro. A partir dos valores obtidos nos
ensaios, amostras de sangue heparinizado foram testadas com o objetivo
de avaliar as atividades enzimaticas em leucocitos e plasma e
estabelecer o diagnéstico. O ponto de corte para andlise da &#946;-gli em
leucécitos e de QT em plasma foram de 6,5 nmol/hora/mg proteina e de
183 nmol/hora/mL, respectivamente. Este processo permitiu diagnosticar
de forma correta e segura 72 individuos com DG.



