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Introducgédo: Os niveis alterados de aminoacidos, carnitina livre e
acilcarnitinas no sangue podem ser um indicativo de varios erros inatos
do metabolismo (EIM) como aminoacidopatias, acidemias orgéanicas e
defeitos de beta-oxidacdo de &cidos graxos. Além disso, a determinacao
dos niveis de acilcarnitinas e aminoacidos também podem ser de grande
valia para o acompanhamento de tratamento e ou monitoramento de
pacientes portadores destes disturbios metabdlicos. A Espectrometria de
Massas em Tandem (MS/MS) vem sendo utilizada no HCPA na
determinacédo de acilcarnitinas e aminoacidos em sangue total em papel
filtro, sendo um método bastante rapido, sensivel e especifico. Objetivos:
Descrever os resultados obtidos na dosagem de acilcarnitinas e
aminoacidos por MS/MS no HCPA em pacientes com suspeita de EIM, no
periodo de janeiro a julho de 2010. Materiais e Métodos: Foram
analisadas no periodo 529 amostras de sangue em cartdo no Servico de
Genética Médica do HCPA. A dosagem de aminoacidos e acilcarnitinas
através do método de cromatografia liquida associada a espectrometria
de massas em Tandem (MS/MS) envolve a extracdo de sangue
impregnado em papel filtro com uma solugcdo contendo padrdes internos
marcados com isOtopos estaveis e a resposta de cada analito em relacao
ao seu respectivo padrao interno marcado é proporcional a sua
concentracdo. Resultados e conclusfes: Das 529 amostras testadas,
duas foram diagnosticadas como acidemia glutarica tipo Il, apresentando
um caracteristico aumento generalizado das acilcarnitinas de cadeia
curta, média e longa e uma, como acidemia isovalérica, apresentando
niveis elevados de isovalerilcarnitina (C5) e da razéo isovalerilcarnitina e
acetilcarnitina (C5/C2). Sendo assim, a determinacédo de aminoacidos e
acilcarnitinas por MS/MS, possibilita a identificagcdo adequada dos EIM,
através de um método rapido, sensivel e especifico, corrigindo o provavel
sub-diagnéstico hoje verificado nas doencas do metabolismo
intermediario e permite instutir precocemente o tratamento nos casos em
gue ele é possivel. Nos casos em que o tratamento ndo € mais possivel,
as familias podem se beneficiar da deteccao precoce de novos casos
e/ou da sua prevencao através da identificacdo de portadores em risco e
do aconselhamento genético.



