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RESUMO

Justificativa: Acidemias organicas e aminoacidopatias séo grupos frequentes
de erros inatos do metabolismo (EIM), causados por mutacdes em genes
especificos que levam a deficiéncia severa da funcdo enzimética com efeitos
deletérios importantes para 0 metabolismo de aminoacidos, carboidratos ou
lipidios. Como um numero consideravel desses disturbios é potencialmente
tratavel quando diagnosticado em um estagio inicial da vida, o diagndstico é
crucial para os pacientes. Objetivo: Considerando 0 exposto, 0 presente
trabalho tem como objetivo verificar e descrever a prevaléncia de acidemias
organicas e aminoacidopatias em pacientes sintomaticos encaminhados ao
Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre entre os
anos de 2006 a 2016. Resultados e discussao: Foram analisadas amostras de
sangue e urina de 21.800 pacientes com suspeita de aminoacidopatias ou
acidemias organicas processadas pelas técnicas analiticas de cromatografia
liquida de alta eficiéncia para quantificacdo de aminoacidos em plasma e urina,
e cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massas para deteccao de
acidos organicos em urina. A andlise de aminoacidos e acilcarnitinas em sangue
impregnado em papel filtro por espectrometria de massas em tandem foi
realizada em alguns casos. No periodo estudado foram diagnosticados 258
casos de acidemias organicas e 117 casos de aminoacidopatias, sendo
Acidemia Lética e Doenca da Urina do Xarope de Bordo as mais prevalentes,
respectivamente. Uma vez realizado o diagnostico, os pacientes foram
prontamente submetidos aos tratamentos disponiveis, com clara reducéo de
mortalidade e morbidade. Conclusdo: Os dados obtidos sdo de suma
importancia para que pediatras e geneticistas obtenham conhecimento de
prevaléncia dessas doencas, como também para os futuros programas de
triagem neonatal que estdo em expansao no Brasil e no mundo.



