Lista dos Exames para Erros Inatos do Metabolismo

INVESTIGAGAO PARA AMINOACIDOPATIAS bLE
Medicina Laboratorial
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIA(;AO MATERIAL VOLUME PRAZO
Contt_‘OIe_de P_KU e Espectrometria de Massas em * Fenilalanina « Tirosina * Relacéo Fenilalanina / Tirosina guantitativa sangue em papel filtro 2 circulos 3
Tirosinemia Tandem
Avaliacéo de o _— . . ualitativa e
o G . Avaliacdo Qualitativa: « Acido Aspartico « Acido Glutamico * Alanina « Arginina « d .
Aminoéacidos com Espectrometria de Massas em| - . ) - - i quantitativa . P
Citrulina « Glicina * Leucina-Isoleucina « Metionina * Ornitina » Valina . . sangue em papel filtro 2 circulos 3
Controle de PKU e Tandem o o o o . I o (fenilalanina
L . Avaliacdo Quantitativa: « Fenilalanina  Tirosina « Relagéo Fenilalanina / Tirosina .
Tirosinemia e tirosina)
Dosagem de Leucina + |Espectrometria de Massas em ) ) ’ _ . .
. ) * Leucina + Isoleucina + Valina quantitativa sangue em papel filtro 2 circulos 3
Isoleucina e Valina Tandem
- Espectrometria de Massasem| _. . . . .
Dosagem de Tirosina P Tandem » Tirosina guantitativa sangue em papel filtro 2 circulos 3
Dosagem de Espectrometria de Massas em - . sangue em papel filtro ou urina 2 circulos ou
> « Succinilacetona quantitativa . 10
Succinilacetona Tandem congelada 5 ml de urina
. . * Pesquisa para Fenilcetondria « Pesquisa para Tirosina e metabdlitos « Pesquisa para
. Testes Bioquimicos e A e . - . . . ;
Triagem para . Cistinaria /Homocistinuria » Pesquisa para Ceto-acidos (MSUD) « Pesquisa para I urina e plasma heparinizado urina-15 ml
. . . Cromatografia Circular em ) L ) NS o ! qualitativa 5
Aminoacidopatias Aminoaciddrias « Cromatografia de Aminoacidos plasmatica « Cromatografia de congelados plasma-1 ml
Celulose Aminoécidos urinaria
GRUPO 1 - Aménia e Cistina / GRUPO 2 - Arginina, Histidina, Lisina,Ornitina e
. . Asparagina / GRUPO 3 - Glicina, Serina, Acido Aspartico, Citrulina, Asparagina e - . .
Cromf';\tog';r:?\fla de Cromatogre:ﬂfl Circular em Glutamina / GRUPO 4 - Acido Glutamico e Treonina / GRUPO 5 - Prolina, Alanina, qualitativa plasma heparinizado ou urina urina-5 ml 5
Aminoacidos eluiose Tirosina, Triptofano, GABA e Beta-Alanina / GRUPO 6 - Valina, Metionina e congelados plasma-l ml
Fenilalanina / GRUPO 7 - Leucina e Isoleucina
Pesquisa de Teste do Cloreto Férrico I _— )
) L . * Fenilalanina qualitativa urina congelada 5ml 3
Fenilcetonuria Amoniacal e do Aquoso
Pesquisa de Cistinuria / Teste de Cianeto - - _ .
q L . - » Cistina « Homocistina qualitativa urina congelada 5ml 3
Homocistindria Nitroprussiato
Teste da p-nitroanilina, Teste de
Benedict, Teste de Ninidrina,
Teste da 2-4 Dinitrofenil-
_Hldra2|qa (DNPH)' Teste dod « Pesquisa para Acido Metilmalénico « Pesquisa para Aglcares Redutores «
Pesquisa Basica para gllanzito'-:Nltrppr:syatp, TTS_:_E to Pesquisa para Aminoaciddrias « Pesquisa para Ceto4cidos « Pequisa para Cistina e litati ) lad 20 ml 3
EIM oreto erncoA moniacal, 1este| o cistina « Pesquisa para Fenilalanina e Metabdlitos « Pesquisa para qualitativa urina congelada m
do Cloreto Ferrico Aquoso, Teste . . . . .
. Mucopolissacaridio ¢ Pesquisa para Tirosina e Metabdlitos
de Berry (Azul de Toluidina),
Teste de Cetavlon (Brometo de
Cetiltrimetil amonio-CTMA),
Teste do alfa-nitroso-beta-naftol
Pesquisa de L . - ) _— )
. . Teste de Ninidrina « Pesquisa de Aminoacidopatias qualitativa urina congelada 5ml 3
Aminoacidurias
. . Teste da 2-4 Dinitrofenil- ’ . o .
2 - . * Pesquisa de Cetoécidos
Pesquisa de Cetoacidos Hidrazina (DNPH) q qualitativa urina congelada 5ml 3
Pesquisa para Tirosina Teste do Alfa-Nitroso-Beta- . - o _ .
9 P . * Pesquisa para Tirosina e Metabolicos qualitativa urina congelada 5ml 3
e Metabdlicos Naftol
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Lista dos Exames para Erros Inatos do Metabolismo

INVESTIGACAO PARA AMINOACIDOPATIAS, DISTURBIOS DO C ICLO DA UREIA, E OU DISTURBIOS DAS ACIDEMIAS DL-
ORGANICAS E DA BETA-OXIDAGAO DOS ACIDOS GRAXOS
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIA(;AO MATERIAL VOLUME PRAZO
Perfil Tandem Espectrometria de Massas em |+ Aminoacidopatias « Distdrbios do Ciclo da Uréia  Acidemias Organicas « Defeitos da litati il 2 cireul 3
qualitativo Tandem Beta Oxidag&o dos Acidos Graxos, entre eles o MCAD qualitativa sangue em papel fiitro circulos
Perfil de Acilgarnltlnas Espectrometria de Massas em « Acidurias Organicas * Defeitos da Beta Oxidagéo dos Acidos Graxos qualitativa urina congelada 5ml 5
urinarias Tandem
Perfil Tandem Espectrometria de Massas em |+ Aminoacidopatias e Distdrbios do Ciclo da Uréia » Acidemias Orgéanicas e Distdrbios uantitativa sanaue em papel filtro 3 circulos 7
guantitativo Tandem da Beta Oxidagdo q g pap
! . . Espectrometria de Massas em N A o N o . .
Perfil de Acilcarnitinas Tandem * Acidemias Organicas e Disturbios da Beta Oxidag&o quantitativa sangue em papel filtro 3 circulos 7
) L Espectrometria de Massas em ) . . e ) . o . .
Perfil de Aminoéacidos P Tandem + Aminoacidopatias e Disttrbios do Ciclo da Uréia guantitativa sangue em papel filtro 3 circulos 7
Cromatografia de ‘ . Ac_ldo Aspartlcg . Amgo GIAutanAuco . Algnllna . Asparaglna . Clst!na . Ffepllalanlna . o plasma heparinizado ou urina ou urlna-lo_ ml
L Cromatografia Gasosa Glicina  Glutamina  Hidroxiprolina « Histidina « Isoleucina « Leucina ¢ Lisina ¢ quantitativa , plasma e liquor- 10
Aminoacidos Metionina « Ornitina * Prolina * Serina « Tirosina * Treonina ¢ Triptofano « Valina liquor congelados minimo 1 ml
« Acido Adipico « Acido alpha-Cetoglutarico « Acido Citrico « Acido Etilmalénico « Acido Fenil-
lactico « Acido Fenilpiravico « Acido Fumarico « Acido Glutacénico « Acido Glutarico « Acido 2
Hidroxi-fenilacético « Acido 4- Hidroxi-fenillactico « Acido 3-Hidroxi-glutarico « Acido 5-Hidroxi-
hexandico « Acido 2-Hidroxi-isovalérico  Acido 3-Hidroxi-isovalérico « Acido 3-Hidroxi-3-
21 A i . metilglutérico « Acido 3-Hidroxi-propidnico » Acido Homogentisico « Acido Isocitrico « Acido o
Analise (Aje_ Acidos Cromatografle} Gasosa/ Léctico « Acido Mélico « Acido Maldnico « Acido 3-Metilglutacénico « Acido 3-Metil-glutérico « quantl.tatl.va e urina congelada 10 ml 15
Organicos Espectrometria de Massas | Acido 2-Metil-3-hidroxibutirico » Acido 2- Metilsuccinico » Acido Metilmalonico » Acido qualitativa
Octanéico « Acido Orético « Acido Oxalico « Acido Sebécico « Acido Subérico « Acido
Succinico ¢ Butiroilglicina « Hexanoil-glicina « Isobutiroil-glicina « Isovaleril-glicina « 2-
Metilbutiroilglicina « 3-Metilcrotonil-glicina « N-acetiltirosina « Propionil-glicina «
Suberoilglicina « Succinilacetona « Tiglil-glicina
Pesquisa de Acido N ) . o - )
q . ~ Teste da para-nitroanilina |+ Pesquisa para Acido Metilmal6nico qualitativa urina congelada 5ml 3
Metilmalénico
Dosagem de Acido Cromatografia Gasosa/ . . . )
9 - ore * Dosagem do Acido Ordtico quantitativa urina congelada 10 ml 15
Orébtico Espectrometria de Massas
Dosagem de Acido Cromatografia Liquida / . - .
9 P grata -1 + Dosagem do Acido Metilmalonico quantitativa soro congelado 1ml 10
Metilmalénico Espectrometria de Massas
Dosagem de Acido Cromatografia Gasosa/ . L o .
o . ore * Dosagem do Acido Metilmaldnico quantitativa urina congelada 10 ml 15
Metilmalénico Espectrometria de Massas
Acidos Beta s — . ) urina-10 ml
. o Enzimatico * Beta-hidroxibutirato guantitativa urina ou soro congelado 15
Hidroxibutirico soro-2 ml
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Lista dos Exames para Erros Inatos do Metabolismo

INVESTIGAGAO PARA ERROS INATOS DO METABOLISMO ple
Medicina Laboratorial
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIAQAO MATERIAL VOLUME PRAZO
Teste do Cloreto Ferrico
Amoniacal, Teste do Cloreto
Ferrico Aquoso,Teste do alfa-
nitroso-beta-naftol, Teste do
Cianeto-Nitroprussiato, Teste da [* Pesquisa para Fenilcetonuria « Pesquisa para Tirosina e Metabdlitos « Pesquisa para
2-4 Dinitrofenil-Hidrazina Cistintria /Homocistinuria » Pesquisa para Ceto-Acidos (MSUD) « Pesquisa para .
(DNPH), Teste de Ninidrina, ~ |Aminoacidrias  Cromatografia de Aminoacidos Plasmatica » Cromatografia de urina-50 ml
Triagem Expandida para | cromatografia em papel Circu!ar Aminoé_cidos Urin?ri_a . PesguisaA d.e Agﬂcares‘ Redutores * C‘romatogr‘afia de Glicidios qualitativa e urina e plasma heparinizado plasma-4 ml
Erros Inatos de em Celulose, Teste de Benedict, |* Pesquisa para Acido Metilmalénico » Pesquisa de Mucopolissacaridios ¢ T . sangue em 15
Metabolismo Teste da p-nitroanilina, Teste de |Cromatografia de Glicosaminoglicanos « Cromatografia de Oligossacaridios « quantitativa | congelados e sangue em papel filtro papel filtro-2
Berry (Azul de Toluidina), Teste |Pesquisa de Sialidoligossacaridios « Dosagem de Beta-Glicuronidase » Dosagem de circulos
de Cetavlon (Brometo de Hexosaminidases » Dosagem de Quitotriosidase « Aminoacidopatias e Disturbios do
Cetiltrimetil amonio-CTMA),  [Ciclo da Uréia « Acidemias Organicas e Distdrbios da Beta Oxidagéo
Cromatografia em Camada
Delgada, Dosagem
Fluorimétrica, Espectrometria de
Massas em Tandem
Teste da p-nitroanilina, Teste de
Benedict, Teste de Ninidrina,
Teste da 2-4 Dinitrofenil-
Hidrazina (DNPH), Teste do
Cianeto-Nitroprussiato, Teste do |* Pesquisa para Acido Metilmal6nico « Pesquisa para Agucares Redutores  Pesquisa
Triagem Minima para Cloreto Ferrico Amoniacal, Teste [para Aminoacidrias « Pesquisa para Cetoacidos ¢ Pequisa para Cistina e urina e plasma heparinizado urina-10 ml
Erros Inatos de do Cloreto Ferrico Aquoso, Teste|Homocistina « Pesquisa para Fenilalanina e Metabdlitos « Pesquisa para qualitativa 15
Metabolismo de Berry (Azul de Toluidina), |Mucopolissacaridio « Pesquisa para Tirosina e Metabdlitos « Cromatografia de congelado plasma-1 ml
Teste de Cetavlon (Brometo de [Aminoacidos em plasma e urina
Cetiltrimetil amonio-CTMA),
Teste do alfa-nitroso-beta-naftol,
Cromatografia Circular em
Celulose
Perfil Metabdli ) . o . ) o o . Urina - 10 ml
I Metabolico para Cromatografla Gasosa/ |- -Anjalls_e dos Agdos Orgajucos . Pferfll de Ammggmdos (Amln(‘JamepAatl‘as e qualitativa e | urina congelada e sangue em papel | sangue papel
Erros Inatos de Espectrometria de Massas em |Disturbios do Ciclo da Uréia) « Perfil de Acilcarnitinas (Acidemias Organicas e . . : 10
Metabolismo Tandem Distdrbios da Beta Oxidacio) quantitativa filtro filtro - 3
circulos
Cromatografia Gasosa /
Espectrometrig de' Massas em urina-50 ml
Investigagdo Avancada Tandem / EnZ|maF|(%0 [ Teste « Perfil Metabdlico para EIM « Biotinidase Plasmatica « Determinagéo Enziméatica para o . - plasma-4 ml
do Azul de Toluidina, do o ) ) - ) qualitativa e urina e plasma heparinizado
para Erros Inatos de Brometo de CTMA Doencas de Deposito » Cromatografia de Glicosaminoglicanos ¢ Cromatografia se T lad Lfil sangue em 15
Metabolismo X ’ Oligossacaridios « Cromatografia de Sialiloligossacaridios « Cromatografia de Glicidios quantitativa | congelados e sangue em papel filtro papel filtro-2
Cromatografia em Camada )
Delgada e Determinagao circulos
Fluorimétrica
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Lista dos Exames para Erros Inatos do Metabolismo

]
INVESTIGACAO PARA DOENCAS DE DEPOSITO DL=
Medicina Laboratorial
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIACAO MATERIAL VOLUME PRAZO
Pesquisa de Teste do Azul Toluidinae do |, Mucopolissacaridios ualitativa urina conaelada 5 mi 3
Mucopolissacaridios Brometo de CTMA a g
Teste do Azul de Toluidina, do
Trlqgem d? . Brometo _de CTMAe * Pesquisa para Mucopolissacaridios * Cromatografia de Glicosaminoglicanos qualitativa urina congelada 30 ml 15
Mucopolissacaridios Cromatografia em Camada
Delgada
Teste do Azul de Toluidina, do
. Brometo de CTMA, * Pesquisa de Mucopolissacaridios « Cromatografia de Glicosaminoglicanos ¢ N . . .
Triagem para, D_OGngas Cromatografia em Camada |Cromatografia de Oligossacaridios « Pesquisa de Sialidoligossacaridios « Dosagem de quallte.ltlv:.’:l e urina & plasma heparinizado urina-30 mi 15
de Depésito Delgada e Determinagéo Beta- glicuronidase » Dosagem de Hexosaminidases * Dosagem de Quitotriosidase quantitativa congelados plasma-3 ml
Fluorimétrica
Cromatografia de Cromatografiaem Camada [+ Sulfato de Dermatan « Sulfato de Heparan « Sulfato de Queratan « Condroitina 4- litati . lad | 15
G|ico5aminog|icanos Delgada sulfato « Condroitina 6-sulfato qualitativa urina congelada 15m
Cromatografia de Cromatografia em Camada . ) _ .
) 9 . g * Oligossacaridoses qualitativa urina congelada 15 ml 15
Oligossacaridios Delgada
Cromatografia de Cromatografia em Camada . _— .
S 9 o g * Sialidoses qualitativa urina congelada 15ml 15
Sialidoligossacaridios Delgada

** em caso da urina estar diluida (creatinina baixa

) sera necessario volume de urina complementar.

5 -
INVESTIGACAO DAS DOENCAS DO METABOLISMO DOS CARBOHI DRATOS DL=
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIA(;AO MATERIAL VOLUME PRAZO
Pesquisa de Aclicares Teste de Benedict « Pesquisa de Aclcares Redutores qualitativa urina congelada 5ml 3
Redutores
Triagem na Urina de Teste de Benedict e
9 . Cromatografia em Camada [+ Pesquisa de Aglcares Redutores « Cromatografia de Glicidios qualitativa urina congelada 15 ml 10
Carbohidratos
Delgada
Cromat.o'gr.afla de Cromatografia em Camada « Frutose « Galactose * Glicose ¢ Lactose  Maltose » Sacarose ¢ Xilose qualitativa urina congelada 15 ml 10
Glicidios Delgada

Atividade de Galactose enzimatica

1 Fosfato Uridil Enzimatico « Determinagéo da atividade de Galactose-1-fosfato uridiltransferase _ sangue total heparinizado refrigerado 3ml 15
quantitativa

Transferase
. -
INVESTIGACAO DO DEFEITO DE METABOLISMO DA VITAMINA DL=
COMO SOLICITAR PROCEDIMENTO EXAME AVALIA(;AO MATERIAL VOLUME PRAZO

Biotinidase Enzimatico « Determinacéo da atividade plasmatica de Biotinidase enzm?an.ca plasma heparinizado congelado 2ml 10

guantitativa
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Lista dos Exames para Erros Inatos do Metabolismo

EXAMES DIAGNOSTICOS PARA DOENCAS LISOSSOMICAS DE DE POSITO:

Mucopolissacaridoses, Mucolipidoses, Oligossacarido

ses, Esfingolipidoses e Glicogenoses

DLE

Medicina Laboratorial

DOENCA EXAME AVALIACAO MATERIAL VOLUME [PRAZO
Doengas Lisossdmicas « Quitotriosidase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 10
MPS Tipo VIl ou Sindrome de SLY » B-Glicuronidase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 10
Tay-Sachs e Sandhoff * Hexosaminidase A eB enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 10
MPS Tipo Il ou Sindrome de Hunter « [duronato Sulfatase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 25
MPS Tipo Il B « 0-N-Acetil-Glicosaminidase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 30
Doenca de Schindler « 0-N-Acetil-Galactosaminidase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 30

Recebimento de 22 a 42 feira - até as 14 horas (env

iar no mesmo dia da coleta)

DOENCA EXAME AVALIACAO MATERIAL VOLUME |PRAZO
Leucodistrofia Metacromatica e Mucosulfatidose « Arilsulfatase A enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 ml 10
MPS Tipo VI e Mucosulfatidose « Arilsulfatase B enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 10
MPS Tipo | ou Sindrome de Hurler « 0-lduronidase enzimatica quantitativa plasma heparinizado congelado 2ml 30
MPS Tipo lll C » Acetil-CoA Glicosaminidase N-Acetiltransferase enzimatica guantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 ml 25
MPS Tipo Il D » N-Acetilglicosamina-6-Sulfatase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 25
MPS Tipo IV A » Galctose-6-Sulfato Sulfatase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 30
Gangliosidose GM1 e MPS Tipo IV B « B-Galactosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 30
Manosidose « 0-Manosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 30
B-Manosidose + B-Manosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 ml 10
Fucosidose « 0-Fucosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 10
Doenga de Fabry « 0-Galactosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 10
Doenga de Gaucher « B-Glicosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 25
Doenca de Krabbe » Galactocerebrosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 30
Doenca de Niemamm-Pick Tipo Ae B » Esfingomielinase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 ml 25
Doenga de Pompe « 0-Glicosidase enzimatica quantitativa sangue total heparinizado refrigerado 10 mi 10
Observagdo: As amostras de sangue coletadas em papel filtro ndo deverdo conter anticoagulantes
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