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Introducéo: A dosagem de acilcarnitinas (AC) e aminoacidos (AA) por
Espectrometria de Massas em Tandem (MS/MS) permite a deteccéo
precoce de erros inatos do metabolismo (EIM), sendo considerada hoje
uma ferramenta diagndstica muito importante na medicina pediatrica. A
guantificacdo das AC permite diagnosticar disturbios de
&#61538;-oxidacdo de acidos graxos (DOAG) e diversas acidemias
organicas, enquanto a quantificacado de AA permite o diagndstico das
aminoacidopatias. Objetivos: Descrever os resultados preliminares na
investigacdo de EIM por MS/MS para determinacdo de AC e AA, método
recentemente implantado no Servi¢co de Genética Médica do HCPA.
Materiais e métodos: Foram analisadas, de fevereiro a junho de 2009, 25
amostras de sangue em cartdo de individuos com alto risco para EIM,
com idade média de 3,6 anos, de diferentes estados do Brasil. Os
principais sintomas apresentados pelos pacientes foram: hipoglicemia,
vomitos e convulsdes. Resultados e conclusdes: Das amostras testadas,
4 (16%) apresentaram resultados alterados de AC e seguem
acompanhamento com a realizacdo de exames confirmatoérios. Destes 4
pacientes, 3 apresentaram perfil caracteristico de DOAG e 1 apresentou
perfil caracteristico de acidemia propiénica ou metilmalénica. Ainda, 1
paciente (4%) apresentou perfil de AA alterado, provavelmente por
deficiéncia de argininase. Por se tratar de um método rapido, sensivel e
que utiliza amostras de facil obtencdo, podemos concluir que a
implantacdo da técnica de MS/MS para AC e AA de forma pioneira no
HCPA sera bastante (til na triagem para EIM, beneficiando, assim, um
namero grande de pacientes, especialmente os afetados por DOAG, cujo
diagnaostico laboratorial é internacionalmente realizado por esta
metodologia.



