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As aminoacidopatias s&do erros inatos do metabolismo ou transporte dos aminoacidos S&o caracterizados bioquimicamente
pelo acumulo de aminoacidos em diferentes tecidos e clinicamente por encefalopatia progressiva, retardo mental, convulsdes,
disturbios do comportamento e outros sintomas. Foram analisados durante o periodo de 1992 a julho de 2002 um total de 850
pacientes de alto risco, cujas amostras de plasma e urina foram encaminhadas para triagem de erros inatos do metabolismo. Apés
detectadas alteragdes sugestivas de aminoacidopatias nos testes de triagem, as amostras foram encaminhadas para a analise
quantitativa de aminoacidos por HPLC. Utilizou-se uma técnica de coluna em fase reversa (ODS) com derivatizagdo pré-coluna
(orto-ftaldialdeido + mercaptoetanol) e detector de fluorescéncia. Dentre os pacientes analisados foram diagnosticados 38 casos de
homocistinuria, 22 de cistindria, 35 de doenga da urina do xarope do bordo, 12 de hiperglicinemia nao-cetética, 2 de deficiéncia da
ornitina transcarbamilase, 1 de citrulinemia e 1 de deficiéncia de piridoxina. Os casos de fenilcetonuria e tirosinemia ndo foram
incluidos neste estudo, uma vez que a detecgdo dessas doencgas ¢ feita rotineiramente pelo método da espectroflourescéncia.
Cento e onze (13.1%) aminoacidopatias foram diagnosticadas pelo método da cromatografia liquida de alto desempenho entre 850
pacientes de alto risco investigados, confirmando a alta frequiéncia de aminoacidopatias entre os erros inatos do metabolismo
detectados em grupos de alto risco. Apoio: CAPES, FAPERGS, CNPq, PROPESQ/UFRGS.



