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PERFIL METABOLICO PARA ERROS
INATOS DO METABOLISMO

Perfil Metabdlico para Erros Inatos do Metabolismo (EIM)

O Perfil Metabdlico para Erros Inatos do Metabolismo (EIM) é um conjunto de exames de alta
sensibilidade e especificidade desenvolvido para iniciar uma investigacdo para EIM, tanto
para uma triagem neonatal positiva para doenga metabdlica quanto para uma suspeita clinica

associada a alteragdes bioquimicas basicas (aménia, lactato, glicemia...).

Pornéo haver sintomas clinicos caracteristicos de determinados EIM é imprescindivel aassociacéo
destes com a historia familiar, a histéria patoldgica pregressa, os fatores desencadeantes e as
analises laboratoriais, para que se estabelegca um diagnéstico.

O diagndstico do grupo de enfermidades denominado Erros Inatos do Metabolismo ou Doengas
Metabdlicas Hereditarias tem se tornado cada vez mais frequente na pratica clinica do médico
que se depara com sinais e sintomas sem aparente correlacdo com a histéria patoldgica ou
quadro nao responsivos a tratamentos habituais. A intervengcao adequada e imediata apds o
diagnéstico € em muitos casos, fundamental para definir o prognéstico destes pacientes.

As Aminoacidopatias, as Acidemias/Acidurias Organicas e as Mitocondriopatias constituem os

grupos de EIM mais frequentemente detectados em criangas agudamente enfermas.

O Perfil Metabdlico € composto por:

* Perfil de Acilcarnitinas

* Perfil de Aminoacidos

* Analise de Acidos Organicos Urinarios
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Principais doencas investigadas no Perfil Metabdlico
para Erros Inatos do Matabolismo:

Disturbios do Ciclo da Ureia

+ Aciduria Argininossuccinica;

* Argininemia;

* Citrulinemia tipo | e I,

* Hiperornitinemias;

» Deficiéncia de Carbamoilfosfato Sintase (CPS);
 Deficiéncia de N-Acetilglutamato Sintetase (NAGS);

 Deficiéncia de Ornitina Transcarbamilase (OTC).

Disturbios da Beta Oxidacao dos Acidos Graxos

* Deficiéncia de Transportador de Carnitina (CUD);

+ Deficiéncia de Carnitina Palmitoil Transferase tipo | (CPT1) e tipo Il (CPT2);

* Deficiéncia de Carnitina/Acilcarnitina Translocase (CACT);

* Deficiéncia Multipla de Acil-CoA Desidrogenase (MAD) (= Aciduria Glutarica tipo 2
(GA2);

* Deficiéncia de 3-Hidroxiacil-CoA Desidrogenase de Cadeia Longa (LCHAD);

* Deficiéncia de Proteina Trifuncional (TFP);

* Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Média (MCAD);

* Deficiéncia de Hidroaxil-CoA Desidrogenase de Cadeia Média/Curta (M/SCHAD);

* Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Curta (SCAD);

* Deficiéncia de Isobutiril-CoA Desidrogenase (IBDH);

* Deficiéncia da Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Muito Longa (VLCAD);

» Encefalopatia Etilmalénica (EE).
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Disturbios dos Acidos Organicos

+ Aciduria Metilmalénica (MMA);

* Aciduria Propibnica (PA);

* Aciduria Isovalérica (IVA);

 2-Metilbutirilglicinuria (2MBG);

* Aciduria Malénica;

* Aciduria Glutarica tipo 1(GA-1);

* Aciduria 2-Metil-3-Hidroxibutirica (2M3HBA);

* Aciduria 3-Metil-Glutacénica (3MGA);

* Deficiéncia de 3-Metilcrotonil-CoA Carboxilase (3MCC);

* Deficiéncia de 3-Hidroxi-3-Metilglutaril-CoA Liase (HMG-CoA Liase);

* Deficiéncia de Beta-Cetotiolase (BKT);

* Deficiéncia Multipla de Carboxilase (MCD) incluindo a Deficiéncia de
Biotinidase e a Deficiéncia de Holocarboxilase Sintetase;

+ Aciduria Fumarica;

* Aciduria 4-Hidroxibutirica;

 Aciduria 2-Hidroxiglutarica;

* Doenca de Canavan;

+ Aciduria Mevalbnica;

* Aciduria Orética;

 Aciduria 3-Metilglutaconica;

» Aciduria Glicérica.
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Outras:

* Aciduria Dicarboxilica;

+ Cetonuria;

* Acidurias Lacticas Congénitas e Disturbios da Cadeia Respiratoria;

* Hiperoxaluria tipo 1 e 2.

Aminoacidopatias

* Doenca da Urina de Xarope de Bordo (Leucinose - MSUD);
* Fenilcetonuria (PKU);

* Deficiéncia de Pterina;

* Hiperfenilalaninemias;

* Hidroxiprolinuria;

* Homocistinuria;

* Hipermetioninemias;

* Hiperglicinemias;

* Hipervalinemia;

* Tirosinemia Transitoria do Recém-Nascido e Tirosinemias tipos I, Il e llI;

* Alcaptonuria.
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