Acidos Organicos Urinarios

A andlise dos acidos organicos urindrios por
CG/EM (GC/MS) é de grande importancia na
investigacao de pacientes com suspeita clinica
de doenca metabdlica hereditaria, no
acompanhamento terapéutico, bem
como na complementagao diagndstica dos
casos positivos na triagem neonatal.
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Acidurias /Acidemias

Organicas

Acidemia Propibnica

Acidos Organicos Urindrios

Pesquisa de Acidos Orgénicos por cromatografia gasosa / espectrometria de massas.
Marcadores Primarios Marcadores Secundarios

Acidos Organicos Acilglicinas Acidos Organicos Acilglicinas

Acido 3-Hidroxipropiénico, Acido Metilcitrico.

Propionilglicina,
Tiglilglicina

Acido 2-Metilglutacénico, Acido 2-Metil-3-hidroxibutirico,
Acido 3-Hidroxivalérico, Acido 3-Oxovalérico,
Acido 3-Hidroxi-3-etilglutérico, Acido 2-Metil-3-
cetovalérico, Acido 2-Metil-3-hidroxivalérico

2-Metilbutiril-
glicina

Aciduria Metilmal6nica

Acido Metilmalénico

~Acido 3-Hidroxipropionico, Acido Metilcitrico,
Acido 2—Meti|—3—higiroxibutl’rico, Acido 3-Hidroxivalérico,
Acido 3-Oxovalérico.

Propionilglicina

Acidemia Isovalérica

Acido 3-Hidroxisovalérico

Isovalerilglicina

Acido 4-Hidroxisovalérico, Acido Metilsuccinico.

3-Metilcrotonilglicinuria
(Deficiéncia de
3-Metilcrotonil -CoA
Carboxilase)

Acido 3-Hidroxisovalérico

3-Metilcrotonil-
glicina

Aciduria 3-Metilglutaconica

Acido 3-Metilglutacénico, Acido 3-Metilglutarico
(marcador primario da Aciduria 3-Metilglutaconica Tipos
[lelll - MGA Tipo Il e Tipo Ill; marcador secunddrio da
Aciduria 3-Metilglutaconica Tipo | por Deficiéncia de

Acido 2-Etil-hidracrilico (observado somente na MGA
Tipo Il - Sindrome de Barth, por muta¢des no gene da

3-Metilglutaconil-CoA Hidratase — MGA Tipo ), Acido tafazzina).
3-Hidroxisovalérico (observado somente na MGA Tipo I)
Aciduria 3-Hidroxi-3- Acido 3-Hidroxi-3-metilglutarico, Acido 3-Metilcrotonil-
metilglutarica . 3-Metilglutaconico, glicina
Acido 3-Metilglutérico, Acido 3-Hidroxisovalérico
Deficiéncia Multipla de
Carboxilase por Deficiéncia - s A g oo ' o
de Holocarboxilase Acido 3—Higcr%xcl)%r_c)szl;)rrchg,oC;:g:)icl\életlIC|tr|co, 3»Me¥!;:ﬁgl)irc1:lngalldna, Acido Latico
Sintetase ou por Deficiéncia
de Biotinidase
Deficiéncia de B-Cetotiolase Acido 2-Metil3-hidroxibutirico, Acido Tiglilglicina Acido 2-Metilglutacénico

2-Metilacetoacético

Aciduria Glutérica Tipo |

Acido Glutérico (pode estar ausente em pacientes
baixo excretores), Acido 3-Hidroxiglutarico

Acido Glutaconico




Acidurias /Acidemias

Organicas

Deficiéncia da Glutationa
Sintetase (5-Oxoprolindria,
Aciduria Piroglutamica),
5-Oxoprolindria Secunddaria

Acidos Organicos Urinarios

Pesquisa de Acidos Organicos por cromatografia gasosa / espectrometria de massas.

Acidos Organicos Acilglicinas Acidos Organicos Acilglicinas

Acido Piroglutamico (5-Oxoprolina)

Aciduria p-2-Hidroxiglutarica

Acido 2-Hidroxiglutérico (forma p)

Aciduria L-2-Hidroxiglutarica

Acido 2-Hidroxiglutérico (forma 1)

Aciduria 2-Cetoglutérica

(Deficiéncia de 2-Cetogluta-

rato Desidrogenase)

Acido 2-Cetoglutarico (Acido a-Cetoglutérico,
Acido 2-Oxoglutérico) [A excrecao deste acido em
recém-nascidos e lactentes normais é aumentada]

Aciduria Mal6nica

Acido Malénico

Acido Metilmaldnico, Acido Succinico

Aciduria Meval6nica

Acido Mevaldnico, Mevalonolactona

Hiperoxaluria Primaria
Tipos | e ll, Hiperoxaluria
Secundaria

Acido Oxalico, Acido Glicélico (Primaria Tipo 1), Acido Glio-
xilico (Priméria Tipo 1), Acido L-Glicérico (Primaria Tipo II)
[A excrecdo do Acido Oxdlico em recém-nascidos
e lactentes normais é aumentada]

Aciduria Fumarica
(Deficiéncia de Fumarase)

Acido Fumdrico, Acido Succinico, Acido Citrico

Acido Adipico, Acido Subérico, Acido Sebécico

Deficiéncia da Semialdeido
Succinico Desidrogenase
(Aciduria 4-Hidroxibutirica)

Acido 4-Hidroxibutirico, Acido 3,4-Diidroxibutirico (e sua
lactona)

Acido Glicélico,,Acido 2,4-Diidroxibutirico (e sua lactona),
) Acido 3-Hidroxipropidnico,
Acido 4,5-Diidroxi-hexandico (e sua lactona)

Aciddria 2-Aminoadipica /
2-Cetoadipica

2-Cetoadipico, 2-Hidroxiadipico

Acido Glutérico




Aminoacidopatias e

Disturbios do Metabolismo
do Ciclo da Uréia

Fenilcetonuria (PKU) e
outras Hiperfenilalaninemias

Acidos Organicos Urindrios

Pesquisa de Acidos Orgénicos por cromatografia gasosa / espectrometria de massas.

Marcadores Primarios Marcadores Secundarios
0 . n: Derivados ‘. .. Derivados
Acidos Organicos Acidos Organicos de Aminoacidos

Acido Fenilpirdvico, Acido Fenilatico, Acido Fenilacético.
Os 4cidos organicos aqui mencionados sdo encontrados em
pacientes com diagndstico tardio que ndo foram submetidos
a triagem neonatal e dietoterapia. O perfil de 4cidos organicos
urindrios ndo deve ser utilizado como exame confirmatério
em recém-nascidos com aumento da fenilalanina sangiinea.

Os acidos organicos urinérios ndo devem ser utilizados no
diagnéstico diferencial entre a fenilcetondria, que requer tra-
tamento dietoterdpico e a hiperfenilalaninemia leve, que nao
o requer. O diagndstico diferencial deve ser feito pela concen-
tracdo de fenilalanina sanglinea e sua relagdo molar com a

tirosina.

Fenilacetilgluta-
mina

Acido 2-Hidroxifenilacético

N-Acetil-
-fenilalanina,
y -Glutamil-
fenilalanina

Tirosinemia Tipo |
(Deficiéncia
de Fumarilacetoacetato
Hidrolase)

Succinilacetona (Acido 4,6-Dioxo-heptandico) [metabdlito
diagndstico], Acido §uccinilacetoacético (Acido 3,5-Dio-
xooctanodioico), Acido 4-Oxo-6-hidroxi-heptandico

Acido 4 - Hidroxifeniltico , Acido 4 - Hidroxifenilpirdvico,
Acido 4 - Hidroxifenilacético

N-Acetiltirosina

Tirosinemia Tipo Il
(Deficiéncia
de Tirosina Transaminase)

Acido 4 - Hidroxifenilatico , Acido 4-Hidroxifenilpirtvico,
Acido 4-Hidroxifenilacético

N-Acetiltirosina

Alcaptonuria

Acido Homogentisico

Doenca da Urina em
Xarope de Bordo (MSUD)

Acido 2-Hidroxiisocaprdico (Acido 2-Hidroxiisohexandico)
[metabdlito diagndstico], Acido 2-Hidroxiisovalérico
(metabdlito diagnéstico), Acido 2-Cetoisocaprdico, Acido
2-Cetoisovalérico, -Acido 2-Hidroxi-3-metilvalérico, Acido
2-Ceto-3-metilvalérico

Deficiéncia de
Diidrolipoamida
Desidrogenase (MSUD por
Deficiéncia da Subunidade
E3, MSUD com Acidose
Lactica, MSUD Tipo IlI)

Acido Léctico, Acido 2-Hidroxiisocaproico (Acido 2-Hidro-
xiisohexandico) [metabdlito diagnéstico], Acido 2-Hidroxii-
sovalérico (metabolito diagndstico), Acido 2-Cetoglutérico,
Acido 2-Cetoisocaproico, Acido 2-Cetoisovalérico, Acido
2-Ceto-3-metilvalérico

Acido Pirdvico, Acido 2-Hidroxibutirico

Deficiéncia de Ornitina
Transcarbamilase,
Citrulinemia, Argininemia,
Aciduria Argininossuccinica

Acido Orético




Acidos Organicos Urinarios

Pesquisa de Acidos Organicos por cromatografia gasosa / espectrometria de massas.

Dsirbos da . Ondacio arcadores Secuncirio

dos Acidos Graxos e da

Transferéncia de Elétrons Acidos Organicos Acilglicinas Acidos Organicos Acilglicinas

Deficiéncia de Acil-CoA Desi-

Hexanoilglicina,

drogenase de Cadeia Média Acido 5-Hidroxi-hexandico Suberilalicina Acido Adipico, Acido Subérico, Acido Sebécico
(MCAD) 9

Deficiéncia de Acil-CoA De- Acido Etilmalénico (forma classica: acentuada excrecao; Butirilalicina ) ) )

sidrogenase de Cadeia Curta foyma variante leve: moderada excrecéo), (forma gléssica) Acido Adipico, Acido Subérico, Acido Sebécico
(SCAD) Acido 2-Metilsuccinico (forma cléssica)

Deficiéncia Multipla na De- Isovalerilglicina,

; . 0 Acido Glutérico, Acido Etilmalénico, Acido Adipico, Yot Butirilglicina,
sidrogenacdo de - Acil-CoA Acido Subérico, Acido Sebécico, Acido 5-Hidroxi-hexandico, 2 Metllbutlr|jgll Acido 3-Hidroxisovalérico Hexanoilglicina,
(MADD) Acido 2-Hidroxiglutérico (forma b) cina, Isobutiril- Suberilglicina
(= Aciduria Glutarica Tipo Il) glicina

Marcadores Primarios Marcadores Secundarios
Acidos Organicos Acilglicinas Acidos Organicos Acilglicinas

Acidose Latica e Cetose

Acidose Latica | Acido Latico, Acido Pirdvico, Acido 2-Hidroxibutirico | | Acido 4 - Hidroxifenilatico | |
Cetose | Acido 3-Hidroxibutirico, Acido Acetoacético | | Acido Adipico, Acido Subérico | |
Veja a nossa Casuistica da Analise
Importa hte de Acidos Organicos Urinarios.

B Em Razao das Acidurias Orgdnicas se manifestarem de forma episddica, a sensibilidade diagndstica esta aumentada quando o material é colhido durante a crise metabdlica;

B F necessario relatar os dados clinicos do paciente, medicamentos em uso, assim como uso de férmulas alimentares e de nutricdo parenteral. As informagées clinicas sdo
indispensaveis para uma boa interpretacao da analise.

Para instrucoes de coleta e informag¢6es complementares acesse dle.com.br/acidos-organicos

dle.com.br/acidos-organicos-casuistica
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