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O que é o UTI TEST DLE?

E um conjunto de exames realizados em sangue em papel
filtro coletado através do DLE Collect™ (collect.dle.com.br)
para a investigacdo de lactentes gravemente enfermos, sem
diagndstico prévio, admitidos em UTI Neonatal ou Pediétrica.

Cerca de um tergo desses pacientes tém algum tipo de
doencga genética, muitas dessas, quando diagnosticadas
de forma rapida e precisa possibilitam um tratamento
imediato eficiente.
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Quais as doencas investigadas?

Quando indicar?

v Resultados anormais nos testes de Triagem Neonatal;
v Hidropsia fetal ndo imune;

v “Failure to thrive” (insuficiéncia de crescimento);

v Apnéia, insuficiéncia respiratéria de causa desconhecida;
v Choque/ desidratagdo sem causa aparente;

v Microcefalia/ Macrocefalia;

v Alteragdes hematoldgicas (ex: anemias, trombocitopenia
, heutropenia e disturbios da coagulagado);

v Alteracgdes cardiacas (ex: miocardiopatia e
disturbios de ritmo);

v Alteragdes gastrointestinais (ex:
hepatosplenomegalia, colestase, insuficiéncia
hepdtica, vomitos recorrentes);

v/ AlteracGes de pele (ex: ictiose /, fragilidade da pele,
alteragéo de coloragéo);

v Anormalidades esqueléticas;

v Alteragdes Neuroldgicas (ex: convulsdes, letargia/
coma, involugdo do desenvolvimento neuropsicomotor,
ataxia, hipotonia, distonia, “Stroke-like");

v Alteragbes oftalmoldgicas (ex: retinopatia pigmentar,
catarata, hipoplasia do nervo éptico, outras
alteracdes no fundo de olho);

v Alteragdes metabolicas (ex: hiperbilirrubinemia,
hiperinsulinismo hipoglicemia persistente, acidose
metabdlica, alcalose respiratdria, hiperamoniemia /
hiperlacticemia).

Qual a metodologia utilizada?

Este teste associa Andlise molecular pelo Sequencia-
mento de Nova Geragdo (NGS) para investigagdo de
mais de 850 genes com exames de bioquimica genéti-
ca, através da analise de acilcarnitinas e de aminoacidos
por espectrometria de massas em tandem (LC-MS/MS).
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Doencas mitocondriais (genes nucleares e DNA
mitocondrial)

Erros inatos do metabolismo trataveis e nao trataveis
Epilepsias de causas metabdlicas e ndo metabdlicas
Defeitos de Beta Oxidag&o dos Acidos Graxos
Distdrbios do Metabolismo dos Acidos Organicos
Aminoacidopatias

Disturbios do Ciclo da Ureia

Determinadas alteragdes hormonais

Determinadas imunodeficiéncias

Quais as vantagens?

+ Resultado rdpido em até 10 dias Uteis.

+ AlteracOes encontradas nos exames
de acilcarnitinas ou aminoacidos serao
reportadas em até 3 dias Uteis para que o
médico assistente possa modificar a conduta
terapéutica quando houver indicagao.

+ Assessoria técnico-cientifica para auxilio ao
médico ou profissional de saulde de qualquer
parte do Brasil e do exterior.
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