Testes Confirmatorios

para Triagem Neonatal

C pLE

p Genética Humana
& e Doencas Raras
B



Genética Humana
e Doencas Raras

INDICE

INT RO DU G A O o e i il et s R B e AL s e ..o oo L RO 3
B N T O D E N | BN A s M tse  Fosneresescssusasansiss dohihose ABIRIT bt oo ordhatesaescncrcncnensisasassesesstibossiotos sliots 4
AUNMENTODE TIROSINASE . R e L it k. o baneouissssossivensbobsssBifostore ooveeressasuesesesvasossossvasiiabansisseroiinee olf 5
AUMENTO DE LEUCINA, ISOLEUCINA E VALINA ......cevvrrrrurrrrresssssessssssssssssssssssssesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 6
AUMENTIO D E VI TN N e st iete oresonedottesarasasasasnanananasarassssesesesesesesessasashsasanasasasasavnsnananasanasssseses 7
ALTERAGAO DO PADRAO DE HEMOGLOBINAS ........c.cceeeeerurrrrereesessssssesessessssssesssessssssssssessssssssssessssssssssesssssssssns 8
AUMENTO DE TRIPSINA IMUNO REATIVA (IRT) c.ucueuererrrrrreresesssssssssssssssssssssssssssesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 9
REDUGAO DA ATIVIDADE DA ENZIMA BIOTINIDASE ......c.cceeeuerrurrrursrssssssssssssssssssssssssssssssssssessssssssssssssssssssssnns 10
AUMENTO DE 17-HIDROXI-PROGESTERONA (17-OH PROGESTERONA)........ccceururrereereresssneseeeeesssssssssssssssssenes 11
AUNMENTO DE GALACTOREEERRE.. ... .................cc BENEL ... ............c.cccocererenmanansneseesnanatonesenesanaasnnsan 12
REDUGAO DA ATIVIDADE DA ENZIMA GBPD ........cceeeerererereresesessssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssesssssssssssssssssssssssns 13
SUSPEITA DE DEFICIENCIA DE MCAD (ALTERAGCAO DAS ACILCARNITINAS: C8 > C10 E AUMENTO C8/C10)......14
ALTERAGAO NO PERFIL DE ACILCARNITINAS .....cciverererrrresersssssssssssssssasssssssssssssssesessssssssssssssssssssssssssssssssnsssans 15
ALTERAGOES DE AMINOACIDOS ASSOCIADOS AOS DISTURBIOS DO CICLO DA UREIA ......c.ccceurureruereeresesenaenes 16
B R N R ) ) SIS I TP oo . eoeeeenenecnsenenencees MBS s0sescsencssnsssasavasasassonsassoneodonsersesstbivesshorostisnsssnsirassrasasasass 17
DOENGAS INFECCIOSAS - CONTINUAGAD ......cvuvreerersssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssns 18




DL‘
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Com mais de trés décadas de atuacdao em triagem neonatal, o Laboratério DLE desenvolveu
testes confirmatodrios para resultados positivos e inconclusivos dos testes de triagem neonatal.

Os testes confirmatdrios abrangem as diversas doencas pesquisadas pelos diferentes
programas de triagem neonatal de todo o Brasil.

Os testes apresentados nesta lista visam atender as diferentes demandas de cada servigo de
triagem neonatal.

Perceba nossa diferenca.



Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal

Aumento de Fenilalanina
Hipdteses Diagnosticas: Fenilcetonuria (responsiva ou ndo ao tratamento com BH4) e Deficiéncia de BH4.

<[> copiGo

Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL

pLE

Genética Humana
e Doencas Raras

00 voume TEmPERATURA PRAZO

PKUTIR

PAA1l

CAAMS

Dosagem quantitativa de Fenilalanina, Tirosina e Relag¢do Fenilalanina / Tirosina Sangue em papel filtro
» Espectrometria de Massas em Tandem g pap
Perfil de Aminodcidos Quantitativo

» Espectrometria de Massas em Tandem Sangue em papel filtro

Cromatografia de Aminoacidos Quantitativa (alanina, arginina, citrulina, glicina,

leucina+isoleucina, metionina, fenilalanina, tirosina, acido glutamico, acido aspartico,

ornitina, valina, acido argininosuccinico, glutamina+lisina, histidina, Plasma heparinizado
prolina+asparagina, serina, treonina, triptofano)

» Espectrometria de Massas em Tandem

2 circulos Ambiente 02 dias uteis
2 circulos Ambiente 05 dias uteis
1,0 mL Congelado 05 dias Uteis

ANALISE MOLECULAR

PAHNGS

PMBH4

MUFAM

Sequenciamento Completo do gene PAH - Sangue total em EDTA
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro
Painel molecular para Deficiéncia de BH4 - PTS, GCH1, QDPR e PCBD1 - Sangue total em EDTA
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro
Pesquisa de Mutagdo Familiar identificada no gene PAH (cada) - Sangue total em EDTA
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

i 3',0 ml ) Refrlg.erado 25 dias Uteis
- 3 circulos - Ambiente

-3,0mL - Refrigerado N
- 3 circulos - Ambiente SUCIEBEIES

-3,0mL - Refrigerado .
- 3 circulos - Ambiente SoclEs i
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Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1
Esta lista substitui todas as anteriores.
Sujeito a alteragdes sem prévio aviso.



Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal

Aumento de Tirosina
Hipdteses Diagndsticas: Tirosinemias

pLE

Genética Humana
e Doencas Raras

<[> copIGo  ( EXAME / TECNICA MATERIAL U060 vorume [ TemPERATURA PRAZO
TIRNEO SEELSIC I Sangue em papel filtro 2 circulos Ambiente 03 dias uteis
» Espectrometria de Massas em Tandem J pap
PKUTIR Dosagem quantl'Fatlva de Fenilalanina, Tirosina e Relagdo Fenilalanina/Tirosina T T 5 circulos Ambiente 02 dias Gteis
» Espectrometria de Massas em Tandem
Dosagem de Succinilacetona . , . L
SUCA . - A Sangue em papel filtro 2 circulos Ambiente 15 dias uteis
» Grenier et cols - analise quantitativa
sUcCUR  Fesquisa de Succinilacetona Urina 5,0 mL Congelada 10 dias Gteis
» Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS) ! g
Dosagem de Succinilacetona . s
succu » Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS) Urina 10,0 mL Congelada 10 dias (teis
ACORGURI  Andlise de Acidos Organicos Urindrios Urina 5,0 mL Congelada 10 dias dteis

» Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS)

ANALISE MOLECULAR

Sequenciamento do gene FAH - Sangue total em EDTA
SEQFAH . )

» Sequenciamento - Sangue em papel filtro

Sequenciamento do gene TAT - Sangue total em EDTA
SEQTAT . ]

» Sequenciamento - Sangue em papel filtro

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

-3,0mL
- 3 circulos

-3,0mL
- 3 circulos

- Refrigerado
- Ambiente

- Refrigerado
- Ambiente

30 dias Uteis

30 dias uteis

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

TELM PEECH:

5/19

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1
Esta lista substitui todas as anteriores.
Sujeito a alteragdes sem prévio aviso.



Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal

Aumento de Leucina, Isoleucina e Valina
Hipdtese Diagndstica: Doencga da Urina de Xarope de Bordo (também conhecida como Leucinose ou MSUD)

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL
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00 voume TEmPERATURA PRAZO

Dosagem de Leucina, Isoleucina, Aloisoleucina e Valina

P Espectrometria de Massas em Tandem Sangue em papel filtro

PQLEU

Cromatografia de Aminoacidos Quantitativa (alanina, arginina, citrulina, glicina,
leucina+isoleucina, metionina, fenilalanina, tirosina, acido glutamico, acido aspartico,
CAAMS ornitina, valina, acido argininosuccinico, glutamina+lisina, histidina, Plasma heparinizado
prolina+asparagina, serina, treonina, triptofano)
» Espectrometria de Massas em Tandem

Anélise de Acidos Organicos Urinarios

» Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS) Urina

ACORGURI

2 circulos Ambiente 05 dias uteis
1,0 mL Congelado 05 dias uteis
5,0 mL Congelado 10 dias uteis

ANALISE MOLECULAR

PMLEU Painel de genes para Doencga da Urina do Xarope de Bordo - BCKDHA, BCKDHB,DBT - Sangue total em EDTA
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

-3,0mL - Refrigerado

-3 circulos - Ambiente 30 dias uteis

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia
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Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1
Esta lista substitui todas as anteriores.
Sujeito a alteragdes sem prévio aviso.



Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana

. . e Doencas Raras
Aumento de Metionina
Hipdtese Diagndstica: Homocistinuria

<[> copIGo (X EXAME / TECNICA MATERIAL OO0 vorume [ TemPpeRATURA PRAZO
Dosagem Homocisteina P
HMC . . a Plasma EDTA 1,0 mL Congelado 04 dias Uteis
» Quimioluminescéncia
PCHOM AR e CI.St",]ur'a € Hornoastm'urla . Urina 5,0 mL Congelada 03 dias uteis
» Teste colorimétrico do cianeto nitroprussiato
ANALISE MOLECULAR
CBS Sequenuamgnto do gene CBS - Sangue total em EI?TA - 3,’0 mL - Refng.erado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente
SEQMTHFR Sequenuan@nto do gene MTHFR - Sangue total em EPTA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente
Painel molecular para investigagcdo de defeito no metabolismo da cobalamina,
homocisteina e metionina. .
PMCOHOME  Genes analisados: ADK; AHCY; ALDHEAL; CBS; CD320; CTH; GNMT; LMBRDL; MAT14;  ~ oaneue total em EDTA ~30ml - Refrigerado 30 dias (teis

MCEE; MMAA; MMAB; MMACHC; MMADHC; MTHFR; MTR; MTRR; MUT; TCN2 ~ERZLEE REEiie - -Belius Sl
» Sequenciamento

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia
Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1

g’LM PEEC{:‘. Esta lista substitui todas as anteriores.
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana
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Alteracao do padrao de Hemoglobinas
Hipdteses Diagndsticas: Talassemias e Hemoglobinopatias (entre elas a Anemia Falciforme).

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TEmPERATURA PRAZO

ELHB Avaliagdo de Hemoglobinas
» Cromatografia Liquida de Alta Performance (HPLC)

ANALISE MOLECULAR

Sangue total em EDTA 5,0 mL Refrigerado 05 dias uteis

MUTHBS Pesquisa da' mutagdo GLU7VAL (Hemoglobina S - Anemia Falciforme) - Sangue total em EPTA - 3,10 mL - Refrlg.erado 15 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente
Beta-talassemias e Hemoglobinopatias de cadeia Beta - Sequenciamento Completodo Serve il am EBTR -30mL Relifraie -
HBB gene HBB . , . 15 dias uteis
. - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente
» Sequenciamento
; ias - i 8 i BA1 e HBA2 fir
ALTAL Alfa talass'en"ua'\s I:esqwsa das delegdes mais frequentes dos genes HBA1 e HBA - Sangue total em EDTA 30mL - ReEED 25 dias Gteis
» PCR /Hibridizagdo
Alfa-talassemias e Hemoglobinopatias de cadeia Alfa - Sequenciamento Completo dos e (o] e ETR 30mL - Fei e 30 dins Gteic

E L BA1 BA2 , .
SEQATA genes HBA . e HBA - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente
» Sequenciamento

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE
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Aumento de Tripsina Imuno Reativa (IRT)
Hipotese Diagndstica: Fibrose Cistica.

<[> copIGo (X EXAME / TECNICA MATERIAL OO0 vorume [ TemPpeRATURA PRAZO
ANALISE MOLECULAR
Analise da mutagdo AF508 - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado L

F508 » PCR em tempo real - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente AUCIER B

FCMUT3 Painel de 3 _mutagoes (F508, G542X, G551D) - Sangue total em EPTA - 3,,0 mL - Refrlg.erado 15 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

CETRSEX Painel de 33f4 mutagoes associadas a Fibrose Cistica - Sangue total em EPTA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 20 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

CETRNGS Sequenuan@nto Completo do gene CFTR - Sangue total em EPTA - 3,’O mL - Refrlg.erado 30 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente

MUFAM Pesquisa de' Mutagdo Familiar (cada) - Sangue total em EI?TA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1

ELM PEEC’&:‘ @ Cop CDC n Esta lista substitui todas as anteriores.
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana
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Redug¢ao da atividade da enzima Biotinidase
Hipdtese Diagndstica: Deficiéncia de Biotinidase.

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TEmPERATURA PRAZO

Dosagem da Atividade da Biotinidase
» Colorimétrico

ANALISE MOLECULAR

BIO Plasma heparinizado 1,0 mL Congelado 03 dias uteis

PMBIO Painel de 5 _mutagoes - Sangue total em EPTA - 3,,0 mL - Refrlg.erado 20 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

BTDNGS Sequenaamento Completo do gene BTD - Sangue total em EI?TA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 20 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente

MUFAM Pesquisa de_ mutagdo familiar (cada) - Sangue total em EPTA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 30 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1

ELM PEEC‘&:‘ @ Cop CDC n Esta lista substitui todas as anteriores.

10/19 Sujeito a alteracdes sem prévio aviso.




Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE
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Aumento de 17-Hidroxi-Progesterona (17-OH Progesterona)
Hipdtese Diagndstica: Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC).

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TEmPERATURA PRAZO

Dosagem de 170H- Progesterona

170HP . e Soro 1,0 mL Refrigerado 10 dias uteis
» Imunoensaio enzimatico
TESTO Dosag'en? de Tfestos'ferc_)na Soro 0,5 mL Refrigerado 03 dias uteis
» Quimioluminescéncia
ANDRO Dosag.en) de A.ndros:ten_edlona Soro 0,5mL Refrigerado 05 dias Uteis
» Quimioluminescéncia
SOD el Soro 0,5 mL Refrigerado 03 dias uteis
» Eletrodo Seletivo (ISE) , g
Potdssio . L
POT b Eletrodo Seletivo (ISE) Soro 0,5 mL Refrigerado 03 dias Uteis
ANALISE MOLECULAR
CYP21A2 Sequenman?ento Completo do gene CYP21A2 - Sangue total em EPTA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

M @ PeEeCE:

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1

j Cop ICDC n Esta lista substitui todas as anteriores.
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE
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Aumento de Galactose
Hipdteses Diagndsticas: Galactosemias.

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TEmPERATURA PRAZO

Dosagem da Atividade da enzima Galactose 1-fosfato-uridil-transferase
P Determinagdo Fluorimétrica da Atividade

ANALISE MOLECULAR

GAL Sangue heparinizado 1,0 mL Refrigerado 03 dias uteis

Pesquisa das mutagdes Q188R e N314D (variante Duarte) - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado L
GALVD » AS-PCR - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente UCIERCIGEE
MUTA4GAL Iflzzl_;ig; MutagGes para Galactosemia Cldssica (S135L, Q188R, K285N, N314D) Sangue totallem EDTA 30mL R 10 dias Gteis
GALT Sequenuan@nto Completo do gene GALT - Sangue total em EPTA - 3,’O mL - Refrlg.erado 30 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente
PMGAL Painel de ge'nes para Galactosemia — 3 genes (GALT, GALK1 e GALE) - Sangue total em EI?TA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 30 dias Gteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1

ELM PEEC’&:‘ @ Cop CDC n Esta lista substitui todas as anteriores.

12/19 Sujeito a alteracdes sem prévio aviso.




Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana
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Redug¢ao da atividade da enzima G6PD
Hipotese Diagndstica: Anemia hemolitica por deficiéncia de G6PD.

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TEmPERATURA PRAZO

Dosagem da atividade da G6PD
» Cinético — UV

ANALISE MOLECULAR

G6PD - Sangue total em EDTA -1,0 mL - Refrigerado 02 dias uteis

Pesquisa da mutagdo G202A (Variante G6PD A-) - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado o
G202A » PCR em Tempo Real - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente WCIEBCIES
Pesquisa da mutacdo A376G (Variante G6PD A+) - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado B
7 , . 7
A376G » PCR em Tempo Real - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente 07 dias uteis
C563T Pesquisa da mutagdo C563T (Variante G6PD B-) — origem mediterranea - Sangue total em EPTA - 3,’0 mL - Refrlg.erado 07 dias Gteis
» PCR em Tempo Real - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente
Painel de 3 mutagdes (G202A, A376G e C563T) - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado o
PM , . 1
G6 » PCR em Tempo Real - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente 0 dias uteis
Painel de 5 mutagdes (?202A, A§7GG, C5.63T, G1376§/T eAGl388A) -.I-Es.te painel é e et e ST 30mL R -
G6P5M composto por 2 mutagGes de origem africana, 1 mediterranea e 2 asiaticas . , . 10 dias uteis
- Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente
» PCR em Tempo Real
GEPDNGS Sequenuar‘qento Completo do gene G6PD - Sangue total em EI?TA - 3,’0 mL - Refrlggrado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia

Testes Confirmatorios - Triagem Neonatal-2018-V1
Esta lista substitui todas as anteriores.
13/19 Sujeito a alteracdes sem prévio aviso.
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana
. . en . e Doencas Raras
Suspeita de Deficiéncia de MCAD
Hipotese Diagndstica: MCADD - Deficiéncia de Acil-Coa Desidrogenase de Cadeia Média.
<[> copIGo (X EXAME / TECNICA MATERIAL 000 vorume [ TemPpERATURA PRAZO
ANALISE MOLECULAR
Anadlise da mutagdao G985A - Sangue total em EDTA -3,0mL - Refrigerado L
G985A » AS-PCR - Sangue em papel filtro - 3 circulos - Ambiente OelEB EEs
ACADM Sequencnam_ento completo do gene ACADM - Sangue total em EI?TA - 3,10 mL - Refrngerado 30 dias dteis
» Sequenciamento - Sangue em papel filtro - 5 circulos - Ambiente
Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080
Certificagbes/Acreditagdes Participagao em Programas de Proficiéncia
. CDC Testes Confirmatdrios - Triagem Neonatal-2018-V1
Jg £5) W Esta lista substitui todas as anteriores.
g“L""“M PNCQ PEEC%:. @ Cop i n 14/19

Sujeito a alteragdes sem prévio aviso.



Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal

Alteracao no Perfil de Acilcarnitinas
HipSteses Diagndsticas: Acidemias Organicas e Defeitos de Beta-Oxidagdo dos Acidos Graxos.

pLE

Genética Humana
e Doencas Raras

</> CODIGO éb\ EXAME / TECNICA MATERIAL ﬂﬂu VOLUME gE TEMPERATURA PRAZO
ACILUR ﬁlagli’iﬁc(:r?::g:g\:edazjsc;lsczrr:ifrigs‘j:; urina Urina 5,0 mL Congelada 05 dias uteis
ACIL1 Ffréislseﬁ:s:qa;:; :Z ?\;!Z:;:izi;a‘?andem Sangue em papel filtro 2 circulos Ambiente 05 dias uteis
ACORGURI Tégiri)emdaifgcri:fci’: ggii:;c:zoli)rlgndéaﬁgslispectrometria de Massas (GC/MS) Urina >0 mt Congelada 10 dias (teis
CLT Resgecice Carf\itina WIEHOITG Plasma Heparinizado 2,0 mL Congelado 25 dias Uteis

» Espectrometria de Massas

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

Certificagdes/Acreditagbes Participagao em Programas de Proficiéncia
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal

Alteragoes de aminodacidos associados aos Disttrbios do Ciclo da Ureia
Hipdteses Diagndsticas: Disturbios do Ciclo da Ureia.

pLE

Genética Humana
e Doencas Raras

<[> copIGo (X EXAME / TECNICA MATERIAL 000 vorume [ TemPpERATURA PRAZO
Perfil de Aminodcidos Quantitativo (alanina, arginina, citrulina, glicina,
PAA1 Ieucllpa |so|(_eucu]a{ metlo.nllna, fenl!a!anlna, t|r0~5|na, acido glutamico, acido aspartico, Sangue em papel filtro 5 circulos Ambiente 05 dias Gteis
ornitina, valina, acido argininosuccinico e relagdes)
» Espectrometria de Massas em Tandem
Cromatografia de Aminoacidos Quantitativa (alanina, arginina, citrulina, glicina,
leucina+isoleucina, metionina, fenilalanina, tirosina, acido glutamico, acido aspartico,
CAAMS ornitina, valina, acido argininosuccinico, glutamina+lisina, histidina, Plasma Heparinizado 1,0 mL Congelado 5 dias uteis
prolina+asparagina, serina, treonina, triptofano)
» Espectrometria de Massas em Tandem
Anélise de Acidos Organicos Urindrios . s
ACORGURI » Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS) Urina >0 mt Congelada 10 dias (teis
Pesquisa de Acido Orético Urinario . B
ACOR » Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS) Urina >0 mL Scpeslee SUCIEDRIEE
Ny | CR L G Ml il Urina 10,0 mL Congelada 10 dias Gteis

» Cromatografia Gasosa acoplada a Espectrometria de Massas (GC/MS)

ANALISE MOLECULAR

Painel Molecular para Disturbios do Ciclo da Ureia

PMDCU  Genes analisados: ASL, ARG1, ASS1, SLC25A13, CPS1, NAGS, OTC e SLC25A15 - Sangue total em EDTA
- Sangue em papel filtro

» Sequenciamento

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080

-3,0mL
- 5 circulos

- Refrigerado

- Ambiente

30 dias Uteis
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana
e Doencas Raras

Doengas Infecciosas
Hipoteses Diagndsticas: Toxoplasmose, Rubéola, Sifilis, Citomegalovirose, Doenca de Chagas e HIV.

<[> copIGo (X EXAME / TECNICA MATERIAL 000 vorume [ TemPpERATURA PRAZO
HIVI el . o
HIV > Elisa Soro 1,0 mL Refrigerado 03 dias uteis

Western Blot para HIV

WBLOT > Western Blot Soro 1,0 mL Refrigerado 10 dias uteis
RUBM Rubeo.la .IgM . a . Soro 0,5mL Refrigerado 04 dias Uteis
» Quimioluminescéncia
RUBG Rubéolalgs Soro 0,5 mL Refrigerado 04 dias dteis
» Quimioluminescéncia
FTAM Sifilis - FTA ABS Ig'AVI L Soro 1,0 mL Refrigerado 05 dias Uteis
» Imunofluorescéncia indireta
FTAG SR = P Al IgAG . Soro 1,0 mL Refrigerado 05 dias Uteis
» Imunofluorescéncia indireta
CITM Cltom'egjdlowrlljs (C'\A/IV). lgM Soro 1,0 mL Refrigerado 04 dias uteis
» Quimioluminescéncia
CITOG Cltom.egélowrl.Js (C'\A/IV). lgG Soro 1,0 mL Refrigerado 04 dias Uteis
» Quimioluminescéncia
IMucHm  D0enea de Chagas -1gM Soro 1,0 mL Refrigerado 05 dias dteis
» Imunofluorescéncia indireta
IMUcHg  DPensa de Chagas - 1gG Soro 1,0mL Refrigerado 05 dias Gteis

» Imunofluorescéncia indireta

ANALISE MOLECULAR

Toxoplasmose

DNATOX » PCR - Qualitativo

Sangue total em EDTA 3,0 mL Refrigerado 10 dias uteis

Rubéola . o
RUBPCR > RT-PCR - Qualitativo Sangue total em EDTA 3,0 mL Refrigerado 10 dias uteis

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080
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Testes Confirmatadrios - Triagem Neonatal DLE

Genética Humana

. e Doencas Raras
Doengas Infecciosas - Continuacéo
Hipdteses Diagnosticas: Toxoplasmose, Rubeola, Sifilis, Citomegalovirose, Doenca de Chagas e HIV.

</> copico Q)\ EXAME / TECNICA MATERIAL 00 voume TemPERATURA PRAZO

ANALISE MOLECULAR

DNACMV Citomegalovirus (CMV)

» RT-PCR - Qualitativo Plasma em EDTA 3,0 mL Refrigerado 05 dias Gteis
HIvViQL HIV Sangue total em EDTA 5,0 mL Refrigerado 06 dias uteis
» RT-PCR - Qualitativo g ) g

Consulte sobre condig¢Bes de envio e pagamento | Canal do Cliente: 4020-8080
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Rio de Janeiro - R}

Nicleo Técnico Operacional / Unidade de Coleta

Av. Nossa Senhora de Copacabana, 1018 - 7° e 8° andares
Copacabana - Rio de Janeiro - R] - 22060-002

Tel. (21) 3299-3000

Sao Paulo - SP

Nicleo Técnico Operacional / Unidade de Coleta
Rua Pedro de Toledo, 164 - 11° e 12 andares

Vila Clementino - Sao Paulo - SP - 04039-000
Tel. (11) 5907-8181

Unidade de coleta

Rua Mato Grosso, 306 - Loja 7

Higien6polis - Sao Paulo - SP - 01239-040
Tel. (11) 5907-8180

PLE.com.br | Canal do Cliente 4020-8080
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