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INTRODUCAO
Os erros inatos do metabolismo (EIM) RESULTADOS

constituem um grupo diverso de disturbios ESPECTROMETRIA DE
genéticos caracterizados por alteragbes em .MASSA EM TANDEM =
(MS/MS) '

enzimas, receptores ou mecanismos celulares SIS chiee Jbie: JESERSST
envolvidos no metabolismo. Apesar de permite detectar dezenas de EIM em

individualmente raros, esses erros apresentam uma unica gota de sangue

incidéncia coletiva significativa, podendo afetar
ANALISE GENETICA COM
SEQUENCIAMENTO DE

1 a cada 1.000 nascidos vivos. De heranca
predominantemente autossémica recessiva, 0s
EIMs costumam se manifestar de forma
precoce, muitas vezes nas primeiras horas de
vida, com quadros clinicos inespecificos, que
dificultam o diagndstico.

EXAME DE
SEQUENCIAMENTO
DO EXOMA

OBJETIVO

Revisar os avangos no diagnostico
precoce dos EIM e discutir os principais
desafios enfrentados no acompanhamento
clinico dos pacientes.

DISCUSSAO E CONCLUSAO
METODOLOGIA O MS/MS tem a vantagem deteccdo de

varias doengcas e o NGS de auxiliar no
aconselhamento genético e progndstico, assim, &
possivel afirmar que o uso combinacio € eficaz no
diagnostico precoce, mas ainda enfrenta barreiras
de acesso, custo, e capacitacao profissional, além
do que o diagndstico precoce nédo € sinbnimo de
prognostico positivo, pois alguns pacientes,
mesmo com tratamento precoce, apresentaram
atraso no desenvolvimento, crises metabdlicas e
até obito, como também precisa de mais estudos
clinicos para padronizar o protocolo. Nesse

ko sentdo, o WES representa um avango
- significativo para o) diagnostico EIM,
Base de dados: 7 )
PUBMED principalmente como teste complementar apos

triagem inicial. No entanto, ainda ndao € adequado
como triagem primaria isolada devido a sua
sensibilidade insuficiente, dessa forma, uma
possivel combinagdo com MS/MS pode oferecer
diagnosticos mais precisos, personalizagdo do
cuidado e melhor progndstico.
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