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Introducao

Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo doencas
genéticas metabdlicas, provocadas por alteracées
das atividades funcionais de uma proteina devido a
mutagao de um gene. Essas doencas, quando nao
tratadas, resultam em graves problemas
neuroldégicos e em muitos casos, em morte dos
pacientes. Um diagnédstico precoce e instituicao
imediata de tratamentos especificos previnem ou
minimizam as sequelas, melhorando a qualidade de
vida dos pacientes. O LABEIM, desde 1988,
trabalha nessa area, padronizando e desenvolvendo
metodologias de analise de fluidos bioldgicos. Os
protocolos de andlise incluem: triagem metabdlica
para EIM, utilizando testes quimicos qualitativos em
urina para cetodcidos, substancias redutoras,
aminoacidos, entre outros e analise
semiquantitativa de aminoéacidos por cromatografia
em papel circular. A técnica de cromatografia em
camada delgada (CCD) é usada para analise de
mono-, di-, oligossacarideos neutros, sialoligossaca-
rideos, e glicosaminoglicanos (GAGs)°. Para
avaliagdo quantitativa de carnitina livre, GAGs,
purinas, aminoacidos, acidos organicos e derivados
de colesterol as técnicas mais usuais sdo espectro-
fotométricas e cromatograficas como: CLAE-UV-
VIS, CLAE-TI (troca i6nica) , CG-DIC e CG-EM. O
objetivo do trabalho é mostrar 0 uso dessa
diversidade de técnicas analiticas em amostras de
individuos com hipétese clinica de EIM. Na figura 1
encontra-se a metodologia para investigacao
bioquimica de EIM realizada pelo LABEIM.

Resultados e Discussao

Foram encontrados mais de 350 casos de EIM apés
a analise de 8300 amostras de fluidos fisiolégicos
de 6300 pacientes. As desordens mais frequentes
foram encontradas nos grupos dos GAGs,
glicogénio, glicoproteinas, aminodcidos e &cidos
orgéanicos. Os resultados corroboram os dados da
literatura que demonstram serem esses EIM os de
diagnoéstico mais frequente em laboratérios de
referéncia nessa area'”. Todas as anlises, mesmo
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as mais simples, foram importantes, pois em muitos
casos direcionaram a pesquisa do EIM sob
suspeita, ou excluiram tal hipétese.

Conclusoes

A utilizagao de ampla gama de técnicas basicas de
andlise quimica é essencial no direcionamento em
pesquisa de EIM. O LABEIM é o Unico laboratério
do Rio de Janeiro que atende a populacao carente;
para isso, desenvolve a padronizagdo e
implantagdo rotineira de novas metodologias
analiticas, priorizando analises de baixo custo e
facil execugcado, o que permite atender a grandes
populagcbes. Vale a pena ressaltar que no Brasil
apenas 7 laboratérios realizam todos esses tipos de
analises.
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Figura 1: Metodologia de andlise para investigagdo metabolica de EIM.
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