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INTRODUGAO RESULTADOS E DISCUSSAO

18 pacientes com HCU (F=06, M=12;
média tHcy 178 pmol/L) e 3 pacientes
com CbIC (todos do sexo masculino;
média tHcy 33,8 pmol/L), todos em

A Lei n° 14.154/2022 prevé a
ampliagdo do Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), incluindo a
Homocistindaria Classica (HCU), mas

sua implementacdo ainda néo tratamento, e a paciente com
ocorreu. A HCU é uma das poucas deficiéncia parcial de MTHFR (sexo
doencas ja aprovadas pela CONITEC masculino, média tHcy 18,6 pmol/L).
para incluséo no PNTN. A triagem de Grupo CN (n=25), com média de idade

HCU no Brasil utiliza a metlon!na de 32,9 anos (8-73 anos) e de tHcy de
como biomarcador, mas sua baixa

sensibilidade pode levar a falsos 7.6 pm.oI/L (1,4-13,2 pmol/L), incluindo

negativos. 13 pacientes com doenca de Gaucher
(F=6, M=07, média tHcy 7,5 pmol/L) e
média tHcy 7,7 pmol/L). As etapas 2 e 3

Desenvolver uma alternativa mais estao em andamento.

eficaz para triagem de HCU, baseada

na quantificagdo de homocisteina
total (tHcy) em sangue impregnado

Tabela 1: Distribuigdo dos niveis médios de
tHcy nos grupos estudados

em papel filtro (SlPH Grupo Subgrupo Sexo (F/M) n  tHcy média (umol/L)
HCU 6/15 18 178,0 (17,8-432,3)
Conroles cbic 03 3 338
M ETODOLOG'A MTHFR parcial 0/1 - X 18,6
Controlas Gaucher 6/7 13 7,5(1,4-13,2)
Negativos Fenilcetonuria 5/7 12 7,7(1,4-13,2)
. s g (PKU)
O presente estudo foi dividido em 3 Contrales oo % 1msWeans)
e ~ ositivos
etapas: Etapa 1: quantificacdo de Tl PV »  760a1)

negativos

tHcy pelo método "padrdo-aureo”

[plasma, espectrometria de massas
controles - positivos  (CP; n=25) e Os achados evidenciam a elevacdo de

negativos (CN; n=25). Etapa 2: .
quantificacdo de tHcy em SIPF tHcy na HCU, CbIC e MTHFR parcial,

utiizando MS/MS nas mesmas mesmo com tratamento, com niveis
amostras do grupo 1. Etapa 3: mais altos na HCU. Valores normais
quantificagdo de tHcy em 9.000 foram observados na Gaucher e PKU.
amostras de pacientes da triagem Além disso, o uso do papel-filtro

neonatal com Met normal. também é uma estratégia viavel para o

. monitoramento da homocisteina em
RESULTADOS E DISCUSSAO doencas como a HCU.
(referentes a etapa 1): o Grupo CP ARG

(n=25) apresentou uma média de idade
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