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INTRODUGAO:

Os erros inatos do metabolismo sdo doencgas
hereditarias que cursam com auséncia ou
anormalidade de uma enzima ou de seu cofator,
provocando deficiéncia ou acumulo de um metabdlito
(1). Apesar de raras, coletivamente sua incidéncia é
significativa, com uma prevaléncia global de 1:1964
(2). A identificacdo precoce por triagem neonatal em
muitos casos permite tratamentos para prevenir ou
minimizar o efeito destas doengas, com demonstrada
custo-efetividade (3).

OBJETIVO:

Definir a incidéncia de acidemias organicas,
aminoacidopatias e defeitos de R-oxidacdo de acidos
graxos por meio de triagem neonatal expandida em
uma amostra de 40 mil papéis-filtro da area de
abrangéncia do Servico de Referéncia de Triagem
Neonatal de Ribeirdo Preto (norte e nordeste do
Estado de Séo Paulo), com confirmagéo diagnéstica
através de teste genético.

METO OGIA:

Triagem neonatal por cromatografia liquida
acoplada ao espectrometro de massa em tandem
triplo quadrupolo, Xevo TQD-MS/MS®, Waters®,
utilizando kits ndo derivatizados NeoBase® e
NeoBase® 2, da PerkinElmer®.

Confirmacéo através de analise genémica de 357
genes relacionados as doencgas raras, através de
tecnologia lllumina no laboratério Mendelics.

Coleta entre 0 3° e 0 5° dia de vida, na triagem
neonatal de rotina, encaminhado para o Centro de
Referéncia de Triagem Neonatal

Andlise em espectrometro de massa em tandem.
Resultados alterados, foram repetidos. Se a
alteragdo persistiu, uma 2 amostra foi solicitada
a unidade de satude de origem.

Confirmada a alteragcdo na 22 coleta, houve
convocagao através da unidade de saude de
origem para atendimento ambulatorial, coleta de
urina para analise dos acidos organicos por GC-
MS e sangue para investigagdo molecular por
painel genético de doencas trataveis.

Confirmado o diagnéstico, foi realizado o
seguimento multidisciplinar.

Estudo piloto: 504 exames, definicdo preliminar
dos valores de cortes.
= 1 caso de acidemia metilmalonica.

RESULTADOS E DISCUSSAO:
Papéis filtro coletados
6.867
Amostras as
n=376
¢ &
Dentro da referéncia amostra
n=145 n=231
mostra Perdas
2 n=29
Dentro da referéncia Convocadas
80 n=22
. 4 |
Incidentais | Nao confirmados § Confirmados
n=4 n=12 n=6

Tabela - Analito alterado, laudo da andlise
gendmica e diagnéstico

[ anaiito__| anaiiso gonamica ] Diagnstico |

Dentro da referéncia
n=36.491

heterozigose composta ASS1  Citrulinemina Tipo |

heterozigose composta ASS1  Citrulinemina Tipo |

heterozigose composta  Acidemia
MMUT Metilmalénica*

heterozigose composta PAH Fenilcetonuria

heterozigose composta PAH
heterozigose composta IVD Acidemia Isovalérica
homozigose GCDH :\ciduria Glutarica Tipo

*caso identificado no estudo piloto.

Fenilcetondria

Incidéncia por nascidos vivos:

Acidemias organicas: 1:12.457.

= Acidemia metilmalénica, isovalérica e glutarica tipo
I: 1:36.867 cada.

Aminoacidopatias: 1:9.342.

= Citrulinemia tipo | e fenilcetonuria: 1:18.433 cada.

Nao foram identificados defeitos de B-oxidagdo dos

acidos graxos.

CONCLUSAO:
Foram identificadas incidéncias de doengas
metabolicas  hereditdrias em  nossa  regido,

proporcionando uma visdo abrangente das

necessidades de saude nessa populacédo especifica.
A identificagdo precoce dessas condigdes é complexa
e exige o conhecimento técnico do processo, além do
aprimoramento continuo dos protocolos de triagem
expandida.
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