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INTRODUCAO: A acidemia glutarica tipo | (AG 1) é causada por um bloqueio na rota metabdlica dos aminoéacidos lisina,
hidroxilisina e triptofano, devido a deficiéncia da enzima glutaril-CoA desidrogenase, causando um acumulo de acido glutarico, 3-
hidroxi-glutarico e glutarilcarnitina nos tecidos e fluidos bioldgicos, que sdo tdxicos ao organismo. Esta doenca é considerada
neurometabdlica pois os sintomas séo principalmente neurolégicos e manifestam-se no periodo neonatal por macrocefalia, crises
encefalopéticas, discinesia, distonia, hipotonia, convulsdes, rigidez muscular e espasticidade. O prognéstico dessa doenca
depende de um diagndstico precoce e de uma rapida instituicdo de tratamento adequado. OBJETIVO: Avaliar, através de dados
obtidos pela andlise de &cidos organicos na urina, o nimero de casos de AG | diagnosticados no Servigco de Genética Médica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre (SGM/HCPA), entre janeiro de 1994 a marco de 2017. METODO: Foram coletadas amostras
de urina ocasional de 16024 pacientes oriundos do HCPA e de diferentes estados do Brasil, através da Rede EIM/Brasil, para a
andlise de acidos organicos por cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massas (CG-MS). O projeto foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (CEP/HCPA), sob o nimero 15-0616. RESULTADO: De um
total de 461 acidemias organicas diagnosticadas nesse periodo, foram detectados 82 casos (17,8%) de AG | no Laboratério de
Andlise de Metabdlitos do SGM/HCPA, sendo a segunda acidemia organica mais diagnosticada, com menos casos apenas que a
acidemia latica. CONCLUSAO: A andlise de &cidos organicos por CG-MS permite um diagndstico bioquimico da AG | em amostra
bioldgica de facil coleta. Ainda, os resultados apresentados sdo importantes em demonstrar a alta prevaléncia dessa doenca em
nosso meio, maior que as acidemias propidnica e metilmalénica, consideradas as mais prevalentes na literatura internacional.
Palavra-chave: acidemia glutarica

Clin Biomed Res 2017; 37 (Supl.) 226



