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Introducdo: As acidurias organicas sao um grupo de erros inatos do
metabolismo bioquimicamente caracterizados pelo acumulo de acidos
organicos especificos nos fluidos e tecidos dos pacientes afetados. Estas
desordens tém sido investigadas desde 1993, no Servi¢co de Genética
Médica do HCPA, através da andlise de urina por cromatografia gasosa
(CG) e/ou cromatografia gasosa/espectrometria de massas (CG/EM).
Objetivos: Descrever os resultados obtidos na analise de acidos
organicos por CG e CG/EM no HCPA, no periodo de janeiro a julho de
2010. Materiais e Métodos: No periodo, foram analisadas 586 amostras
de urina, no Servico de Genética Médica do HCPA. Os acidos organicos
foram analisados semi-quantitativamente apds extracao, derivatizacao e
corrida cromatografica. Resultados e conclusdes: Foram diagnosticados
11 casos (1,9%) entre os individuos testados, sendo 2 casos de aciduria
latica, 2 casos de aciduria glutarica tipo I, 2 casos de aciduria glutarica
tipo Il, 1 caso de aciduria 3-OH-3-metil-glutarica, 1 caso de alcaptonuria,
1 caso de aciduria L-2-OH-glutérica, 1 caso de aciduria isovalérica e 1
caso de deficiéncia da &#946;-cetotiolase. Dentre os achados clinicos
mais frequentes nos pacientes estao retardo neuropsicomotor (54%),
vomitos (36%) e convulsdes (36%). Os achados laboratoriais mais
frequentes foram acidose metabdlica (63%) e hipoglicemia (36%). O
diagnostico precoce das acidemias organicas € fundamental para a
instituicao terapéutica adequada e o melhor prognéstico, evitando as
crises metabdlicas que podem, inclusive, levar o paciente ao 6bito.



