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]?IAGN()STICO BIOQUfMICO DE DEFEITOS DE OXIDACAO MITOCONDRIAL DE
025 ACIDOS GRAXOS. Angela Sitta, Moacir Wajner, Carmen Regla Vargas (orient.) (UFRGS).

Defeitos de oxidag@o mitocondrial de acidos graxos (DOMAC) sdo doengas hereditarias causadas pela
deficiéncia em uma das fases da degradag@o destes compostos, provocando o seu actimulo ou de seus metabolitos . A
falha pode ocorrer tanto no ciclo da carnitina quanto no espiral de b -oxidagdo, sendo na maioria das vezes
caracterizada por uma aciduria organica. A deficiéncia da desidrogenase dos acidos graxos de cadeia média
(MCAD), segundo a literatura internacional, ¢ a mais comum deste grupo de enfermidades, com frequéncia de
1:10.000 nascidos vivos. O objetivo deste trabalho foi implementar uma nova técnica laboratorial para diagndstico de
DOMAC no soro, a fim de utiliza-la na rotina do Servico de Genética Médica (SGM) do HCPA. Foi realizada a
extragdo dos acidos graxos livres para sua posterior analise e quantificacdo por cromatografia gasosa acoplada a
espectrometria de massa de 14 soros controles de individuos normais, de dois soros positivos para DOMAC e de
cinco soros de pacientes com suspeita de apresentarem DOMAC. Dos cinco pacientes testados, um mostrou perfil
caracteristico de MCAD e outro apresentou perfil compativel com deficiéncia da desidrogenase dos acidos graxos de
cadeia muito longa (VLCAD). Esses resultados permitem concluir que a nova técnica podera ser bastante util no
diagnoéstico de DOMAC, ja que em um periodo de 10 anos, utilizando-se a técnica para analise de acidos organicos
na urina, nenhum caso de MCAD ou VLCAD pdde ser diagnosticado no SGM, embora sete casos de outros tipos de
DOMAC tenham sido diagnosticados. (Fapergs).
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