RELAGCAO DE EXAMES REALIZADOS REDE EIM BRASIL

a) TRIAGEM BASICA PARA EIM (prazo: 30 dias) (coleta: 1 e 2):
incluindo bateria de 2 testes qualitativos na urina (testes 1e 2), croma-
tografia de aminoacidos no plasma, cromatografia de oligossacarideos
na urina, dosagem de glicosaminoglicanos na urina e ensaios da p-glicuronidase
e quitotriosidase no plasma

b) AVALIACAO ORIENTADA PARA MUCOPOLISSACARIDOSES (prazo: 30 dias) (coleta: 1):
incluindo a eletroforese e a dosagem de glicosaminoglicanos
(mucopolissacarideos) na urina

c) TESTES QUALITATIVOS NA URINA (prazo: 30 dias) (coleta: 1, excegao do teste 8):

teste de Benedict (agucares redutores)

teste da p-nitroanilina (acido metilmaldnico)

teste da dinitrofenilhidrazina (ceto-acidos)

teste do nitrosonaftol (metabdlitos da tirosina)

teste do cianeto-nitroprussiato (cistina e homocistina)

teste para alcaptonduria (alcaptonuria)

teste de Watson-Schwartz ou Erlich (porfirinas) (coleta 8)

teste do nitroprussiato de prata (homocistina)

teste do sulfito (urina — analise logo apds a coleta) (Deficiéncia do cofator de Molibdénio)

CoNoORrWN =

d) TESTE QUALITATIVO EM FIBROBLASTOS (prazo: 30 dias) (coleta: 6):
1. teste de Filipin (Doenga de Niemann-Pick C) (Teste de Filipin, consultar a Rede NPC Brasil, e-mail

npc@ufrgs.br)

e) CROMATOGRAFIAS NA URINA (prazo: 30 dias) (coleta: 1):
aminoacidos

glicideos

oligossacarideos

sialiloligossacarideos

sulfatidios

o=

f) CROMATOGRAFIA NO PLASMA (prazo: 30 dias) (coleta: 2):
1. aminoécidos

g) ELETROFORESE NA URINA (prazo: 30 dias) (coleta: 1):

1. glicosaminoglicanos (inclui dosagem de glicosaminoglicanos)

Endereco: Fone: +55 51 3359- 8011
Servico de Genética Médica Fone gratuito: 08006452101
Hospital de Clinicas de Porto Alegre Fax: + 55 51 3359-8010
Rua Ramiro Barcelos, 2350 E-mail: eim@ufrgs.br

90035-903 - Porto Alegre - RS - Brasil www.eim.ufrgs.br



h) DOSAGENS DE METABOLITOS NA URINA (prazo: 30 dias) (coleta 1):

Noakwh =

acido oroético

acido sialico

acidos organicos

aminoacidos (dosagem quantitativa por HPLC)
carnitina livre e total

glicosaminoglicanos

succinilacetona

i) DOSAGENS DE METABOLITOS NO SANGUE (prazo: 30 dias) (coleta 2, excegdes: testes 1, 3, 7 e 9):
1.

2
3
4
5.
6.
7
8
9
1

0.

7-dehidrocolesterol (coleta 7 ou 9)

acidos graxos de cadeia muito longa (prazo: 90 dias)

acilcarnitinas e aminoacidos- dosagem por espectrometria de massas em tandem (coleta: 10)
aminoacidos (dosagem quantitativa por HPLC)

carnitina livre e total

glicogénio eritrocitario (coleta: 4)

homocisteina

isoeletrofocalizagao para transferrina deficiente em carboidrato (coleta: 9)

succinilacetona

tirosina

j) ENSAIOS ENZIMATICOS NO PLASMA (prazo: 30 dias) (coleta: 2):
1.

ok wN

0.
1.

alfa-galactosidase A (Doenga de Fabry)

alfa-iduronidase (Mucopolissacaridose tipo | e Mucolipidose)

alfa-manosidase (Mucolipidose)

arilsulfatase A (Mucolipidose)

beta-glicuronidase (Mucopolissacaridose tipo VIl e Mucolipidose)

biotinidase (Deficiéncia de Biotinidase) (doengas de Tay-Sachs, Sandhoff e Mucolipidose) — método
inativagao pelo calor

hexosaminidase A (doengas de Tay-Sachs e variante B1) — substrato sulfatado - MUGS
iduronato sulfatase (Mucopolissacaridose II)

N-acetilgalactosaminidase (doenga de Schindler)

N-acetilglicosaminidase (Mucopolissacaridose tipo Il B)

quitotriosidase (doengas lisossémicas)

k) ENSAIOS ENZIMATICOS EM LEUCOCITOS (prazo: 30 dias) (coleta: 3)

1. acetil-CoA glicosaminide N-acetiltransferase (Mucopolissacaridose IIIC)

2. alfa-fucosidase (Fucosidose)

3. alfa-galactosidase A (doencga de Fabry)

4. alfa-glicosidase (doenga de Pompe)

5. beta-glicuronidase (Mucopolissacaridose tipo VII)

6. alfa-iduronidase (Mucopolissacaridose tipo I)

7. alfa-manosidase (alfa-Manosidose)
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10.
1.
12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.
21.
22.
23.

arilsulfatase A (Leucodistrofia Metacromatica e Mucosulfatidose)

arilsulfatase B (Mucopolissacaridose VI e Mucosulfatidose)

beta-galactosidase (Gangliosidose GM1, Galactosialidose e Mucopolissacaridose |1V B)
beta-glicosidase (doenca de Gaucher)

beta-manosidase (beta-Manosidose)

esfingomielinase (doenca de Niemann-Pick tipo A ou B)

galactocerebrosidase (doenga de Krabbe)

galactose-6-sulfatase (Mucopolissacaridose IV A e Mucosulfatidose)
heparan-sulfamidase (Mucopolissacaridose Il1A)

hexosaminidases (doencgas de Tay-Sachs e Sandhoff) — método inativagao pelo calor
hexosaminidase A (doengas de Tay-Sachs e variante B1) — substrato sulfatado - MUGS
iduronato sulfatase (Mucopolissacaridose Il e Mucosulfatidose)
N-acetilgalactosaminidase (doenga de Schindler)

N-acetilglicosamina-6-sulfatase (Mucopolisacaridose IlID)

palmitoil tioesterase (Lipofuscinose cerdide — LCN 1)

tripeptidil peptidase (Lipofuscinose cerdide — LCN 2)

1) ENSAIOS ENZIMATICOS EM FIBROBLASTOS (prazo: 30 dias) (coleta: 6)

COoONOOR~WN=

acetil-CoA glicosaminide N-acetiltransferase (Mucopolissacaridose 11I1C)
alfa-fucosidase (Fucosidose)

alfa-galactosidase A (doenca de Fabry)

alfa-glicosidase (doenga de Pompe)

beta-glicuronidase (Mucopolissacaridose tipo VII)

alfa-iduronidase (Mucopolissacaridose tipo 1)

alfa-manosidase (alfa-Manosidose)

arilsulfatase A (Leucodistrofia Metacromatica e Mucosulfatidose)
arilsulfatase B (Mucopolissacaridose VI e Mucosulfatidose)

. arilsulfatase C (Ictiose ligada ao X)

. beta-galactosidase (Gangliosidose GM1 e Mucopolissacaridose |V B)

. beta-glicosidase (doenca de Gaucher)

. beta-manosidase (beta-Manosidose)

. esfingomielinase (doenga de Niemann-Pick tipo A ou B)

. galactocerebrosidase (doenca de Krabbe)

. galactose-6-sulfatase (Mucopolissacaridose IV A)

. heparan-sulfamidase ( Mucopolissacaridose Il1A)

. hexosaminidases (doencas de Tay-Sachs e Sandhoff) — método inativacao pelo calor
. hexosaminidases (doengas de Tay-Sachs e variante B1) — substrato sulfatado - MUGS
. iduronato sulfatase (Mucopolissacaridose Il)

. N-acetilgalactosaminidase (doenga de Schindler)

. N-acetilglicosamina-6-sulfatase (Mucopolisacaridose IlID)

. neuraminidase (Sialidose)

. Palmitoil tioesterase (Lipofuscinose ceréide — LCN 1)

. Tripeptidil peptidase (Lipofuscinose cerdide — LCN 2)
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m) ENSAIOS ENZIMATICOS EM PAPEL FILTRO (prazo 30 dias) (coleta 10):
1. alfa-galactosidase A (doenca de Fabry)
2. alfa-glicosidase (doenca de Pompe)
3. alfa-manosidase (alfa-Manosidose)
4. beta-glicuronidase (Mucopolissacaridose tipo VII)
5. alfa-iduronidase (Mucopolissacaridose tipo I)
6. arilsulfatase B (Mucopolissacaridose VI e Mucosulfatidose)
7. beta-galactosidase (Gangliosidose GM1 e Mucopolissacaridose 1V B)
8. beta-glicosidase (doenga de Gaucher)
9. biotinidase (Deficiéncia de Biotinidase)
10. esfingomielinase (doenga de Niemann-Pick tipo A ou B)
11. galactose-6-sulfatase (Mucopolissacaridose IV A e Mucosulfatidose)
12. hexosaminidases (doenc¢as de Tay-Sachs e Sandhoff) — método inativagéo pelo calor
13. hexosaminidase A (doencas de Tay-Sachs e variante B1) — substrato sulfatado - MUGS
14. iduronato sulfatase (Mucopolissacaridose tipo Il e Mucosulfatidose)
15. quitotriosidase (doengas lisossémicas)
16. N-acetilglicosaminidase (Mucopolissacaridose tipo 11IB)
17. Palmitoil tioesterase (Lipofuscinose ceréide — LCN 1)
18. Tripeptidil peptidase (Lipofuscinose cerdide — LCN 2)

n) ENSAIOS ENZIMATICOS EM ERITROCITOS (prazo: 30 dias) (coleta: 4):
1) galactose-1-fosfato-uridil transferase (Galactosemia)

o) ENSAIOS ENZIMATICOS NO FIGADO — Contatar previamente (prazo: 30 dias) (coleta: 5):
1) frutose-1,6-difosfatase (deficiéncia de frutose-1,6-difosfatase) - cancelado provisoriamente
2) glicose-6-fosfatase (Glicogenose tipo I)

p) ENSAIOS ENZIMATICOS EM VILOSIDADES CORIONICAS - Contatar previamente
(ensaio direto - prazo: até 5 dias; ensaio em células cultivadas - prazo: até 20 dias) (coleta 11)

q) CULTIVO E PREPARO DE FIBROBLASTOS OU LiQUIDO AMNIOTICO PARA ENSAIOS ENZIMATICOS
(prazo: 20 a 30 dias) (fibroblastos — coleta: 6; liquido amniético — coleta: 12)

r) INVESTIGAGAO PARA DOENGAS LISOSSOMICAS DE DEPOSITO EM CASOS

DE HIDROPSIA FETAL NAO-IMUNE EM LIQUIDO AMNIOTICO

Contatar previamente (prazo: 30 a 45 dias) (coleta: 12)

Inclui os ensaios enzimaticos para hexosaminidase total, beta- glicuronidase, alfa- manosidase e quitotriosidase,
no sobrenadante do liquido amniético, e os ensaios para neuraminidase, beta-galactosidase, beta-glicosidase,
beta-glicuronidase, alfa-iduronidase, esfingomielinase e galactose-6-sulfato-sulfatase, nos amnidcitos cultivados.
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INFORMAGOES SOBRE A COLETA

(1) Colher pelo menos 30 ml de urina e congelar. Preferivelmente, filtrar a urina em filtro esterilizante e
armazenar/enviar em frasco plastico estéril.

(2) Colher 5 ml de sangue com heparina, separar o plasma e congelar.

(3) Colher pelo menos 10 ml de sangue com heparina, manter a temperatura ambiente ou resfriado e remeter
IMEDIATAMENTE ao laboratério a temperatura ambiente ou resfriado (n&o congelar).

(4) Colher 3 ml de sangue com heparina e remeter IMEDIATAMENTE ao laboratério a temperatura ambiente
ou resfriado (ndo congelar).

(5) Para o envio deste material € necessario o contato prévio com o laboratério, para programagao do exame e
instrugdes sobre a conservagdo adequada da amostra; os procedimentos sao diferentes dependendo do
tempo de transporte da amostra até o laboratorio.

Coleta em Porto Alegre ou lugares proximos, que permitam entrega da mostra no laboratério em até 3
horas: Colher pelo menos 10 mg de tecido hepatico (preferivelmente por bidpsia cirurgica), colocar num
papel laminado e enviar IMEDIATAMENTE ao laboratério em isopor com gelo (ndo congelar);

Coleta em outras localidades, com tempo de transporte até o laboratério superior a 3 horas: Colher pelo
menos 10 mg de tecido hepatico (preferivelmente por bidpsia cirargica), colocar num tubo tipo eppendorf,
congelar e enviar IMEDIATAMENTE ao laboratério em isopor com gelo seco.

(6) Coleta de bidpsia de pele e envio para cultivo:
Colher, com extrema assepsia, um pequeno fragmento de pele do antebrago e remeté-lo dentro de um
frasco estéril contendo meio para a cultura de células ao valor total dos exames solicitados.

Envio de cultura de fibroblastos:
Enviar uma cultura de fibroblastos em bom estado de crescimento.

(7) Colher 5a 10 ml de sangue com EDTA e remeter IMEDIATAMENTE ao laboratdrio a temperatura ambiente
ou resfriado (ndo congelar).

(8) Colher a urina, envolver o frasco em papel laminado para proteger da luz, envia-la IMEDIATAMENTE para o
laboratério para a realizagao do teste logo apods a coleta da amostra.

(9) Colher 5 ml de sangue sem anticoagulante, separar o soro e congelar.

(10) Colher sangue em papel filtro (cartdo utilizado no teste do pezinho). Apés a impregnacéo do papel de filtro
com sangue, deixar secar ao ar a temperatura ambiente por pelo menos 4 horas, manter a temperatura
ambiente até a remessa para o laboratorio.
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(11) Para os casos de diagnéstico pré-natal é fundamental o contato prévio para o servico se preparar para
receber a amostra e discutir a estratégia mais apropriada para cada situagao.

Colher 10 a 15 mg de vilosidades coribnicas em meio de cultura Ham F-10, em condi¢des estritamente
assépticas (material coletado com o auxilio de ultrassom por obstetra experiente neste procedimento), e
enviar IMEDIATAMENTE ao laboratério, na propria seringa, a temperatura ambiente ou refrigerada (ndo
congelar). Esta amostra resiste por 48h quando refrigerada.

(12) Para os casos de diagndstico pré-natal € fundamental o contato prévio para o servigo se preparar para
receber a amostra e discutir a estratégia mais apropriada para cada situagao.

Colher 20 a 30 ml de liquido amniotico com seringa descartavel em condigdes estritamente assépticas
(material coletado por obstetra experiente em amniocentese, com o auxilio de ultrassom) e enviar
IMEDIATAMENTE ao laboratério, na propria seringa, a temperatura ambiente ou refrigerada (ndo congelar).
Esta amostra resiste por 48h quando refrigerada.
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