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Esta atividade de extensdo teve como objetivo estabelecer padrdes de
analise de aminoéacidos e de acilcarnitinas em sangue de cartédo pelo
método de espectrometria em massa in tandem (LC/MS/MS) e
estabelecer metodologia laboratorial adequada para o diagndéstico de
erros inatos do metabolismo (EIM) de aminoéacidos, acidos organicos e
defeitos de beta-oxidacdo mitocondrial. Foram utilizadas para o estudo 16
amostras de sangue total em cartéo, obtidas junto ao Servi¢co de Genética
Médica da Universidade de Porto (Portugal), conhecidamente positivas
para defeitos na oxidacdo de &cidos graxos, acidemias organicas e
aminoacidopatias. Para estabelecer valores de referéncia para o
laboratorio, foram feitas amostras de 50 individuos saudaveis com idade
de até 30 dias e foram calculadas as meédias e os percentis 5 e 95%. Das
16 amostras analisadas, 11 (68,75%) tiveram confirmacéo das doencas
guando comparadas com o diagnaéstico feito na universidade de Porto
(Portugal). Nas outras 5 amostras o perfil dos analitos estava correto,
evidenciando o sucesso na realizacdo das analises. Nessas amostras em
que o diagnostico obtido no Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)
foi diferente daquele de Portugal, andlises complementares foram
necessarias. A implantacdo da dosagem de aminoéacidos e de
acilcarnitinas em sangue em cartdo, realizada neste estudo e pioneira no
Brasil para atendimento SUS, torna-se essencial para estabelecer
prevaléncia de aminoacidopatias, acidemias orgéanicas e defeitos da
beta-oxidacdo mitocondrial, permitindo o diagnéstico e o tratamento
precoce de pacientes portadores dessas doencas.



