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Introduc&o: Os Defeitos da Oxidacdo de Acidos Graxos (DOAG) e as Acidemias
Organicas (AO) sao Erros Inatos do Metabolismo (EIM) causados por defeitos
enzimaticos que levam ao acumulo de metabdlitos nos fluidos biologicos cuja
investigacdo pode ser realizada através da analise de acilcarnitinas por
Cromatografia Liquida Acoplada a Espectrometria de Massas em Tandem
(LC/MS/MS). Justificativa: O Programa Nacional de Triagem Neonatal no Brasil ndo
inclui DOAG e AO e assim, este estudo ilustra dados sobre os diagnosticos destas
doencas na populacdo. Objetivo: Investigar, por meio de triagem seletiva, DOAG e
as AO em brasileiros com suspeita de EIM. Materiais e métodos: Um total de 7.268
individuos de diferentes regides do Brasil coletaram sangue total para andlise de
acilcarnitinas por LC/MS/MS no Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre no periodo de julho de 2008 a julho de 2016. Resultados: Foram
diagnosticados 68 casos (0,93%) de EIM, sendo 49 casos de AO e 19 casos de
DOAG, com idade média dos pacientes ao diagnéstico de 2,3 anos. As seguintes
doengcas metabodlicas foram identificadas: acidemia glutarica tipo | (GAI) (14),
acidemia 3-hidroxi-3-metilglutarica (30OH-MG) (11), acidemia metilmalénica (10),
acidemia isovalérica (6), deficiéncia multipla de acil CoA desidrogenase (MADD) (9),
acidemia propibnica (7), deficiéncia de 3-hidroxi-acil-CoA desidrogenase de cadeia
longa (LCHADD) (7), deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa
(VLCADD) (2), deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD) (1)
e deficiéncia de beta cetotiolase (1). Os achados clinicos mais frequentes foram
anormalidades neurolégicas (60%), acidose metabdlica (43%) e hipoglicemia (40%).
Conclusdes: Os resultados demonstraram uma alta incidéncia de GAI e 30H-MG
no Brasil e uma incidéncia inesperadamente baixa de FAOD, particularmente
MCADD, o que demonstra a necessidade da inclusdo destas doencas no Programa
Nacional de Triagem Neonatal para um efetivo diagnostico precoce e instituicdo do
tratamento preconizado.



