Py

B EsPECIALIZADO EM SAUDE

DOENCAS INVESTIGADAS NO TESTE PEZINHO

DOENCAS OFERTADAS NO PROGRAMA DE SAUDE
PUBLICA (SUS)

. Fenilcetonuria (PKU)

. Hipotireoidismo Congénito (TSH)

. Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias

. Hiperplasia Adrenal Congénita (170HP)

. Fibrose Cistica (IRT)

. Deficiéncia da Biotinidase

. Toxoplasmose Congénita (IgM)

CONVENIOS OU PARTICULAR:

INCLUSOES DE NOVAS DOENGCAS

Galactosemia (Galactose)

AmlnoaC|dopat|as (Cromatografia de Aminoacidos)
Hipotireoidismo Congénito (T4)

G6PD (Glicose-6-fosfato desidrogenase)

Rubéola Congénita (IgM)

Citomegalovirus Congénito-CMV (IgM)

Sifilis Congénita (Total)

. Chagas Congénita (Total)

PESQUISA DE DISTURBIOS DOS ACIDOS
ORGANICOS:

Acidemia Metilmal6nica (MMA), Acidemia Propidnica (PA),
Acidemia Isovalérica (IVA), Acidemia 2-Metilbutirilglicinuria
(2MBG), Aciduria Malbnica, Acidemia Glutarica tipo 1
(GA-1), Acidemia 2-Metil-3- Hidroxibutirica (2M3HBA),
Aciduria 3-Metil-Glutacénica (3MGA), Deficiéncia de 3-
Metilcrotonil-CoA Carboxilase (3MCC), Deficiéncia de 3-
Hidroxi-3-Metilglutaril-CoA Liase (HMG-CoA Liase),
Deficiéncia de Beta-Cetotiolase (BKT), Deficiéncia
Multipla de Carboxilase (MCD) incluindo a Deficiéncia de
Biotinidase e a Deficiéncia de Holocarboxilase Sintetase.

PESQUISA DE DISTURBIOS DA BETA OXIDAGAO DOS
ACIDOS GRAXOS:

Defeito do Transportador de Carnitina (CUD), Deficiéncia
de Carnitina-Palmitoil Transferase tipo 1 (CPT 1) e tipo 2
(CPT 2), Deficiéencia de Carnitina/Acilcarnitina
Translocase (CACT), Deficiéncia Multipla de Acil-CoA
Desidrogenase (MAD) , Aciduria Glutarica tipo 2(GA2),
Deficiéncia de 3-Hidroxiacil-CoA Desidrogenase de
Cadeia Longa (LCHAD), Deficiéncia de Proteina
Trifuncional (TFP), Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase
de Cadeia Média (MCAD), Deficiéncia de Hidroxiacil-CoA
Desidrogenase de Cadeia Média/Curta (M/SCHAD),
Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Curta
(SCAD), Deficiéncia de Isobutiril-CoA Desidrogenase
(IBDH), Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia
Muito Longa (VLCAD) e Encefalopatia Etilmalénica (EE).

PESQUISA DE DISTURBIOS DO CICLO DA UREIA:
Aciduria Argininosuccinica, Argininemia, Citrulinemia tipo |
e |, Hiperornitinemias, Deficiéncia de Carbamoilfosfato
sintetase (CPS), Deficiéncia de N-Acetilglutarnato
Sintetase (NACS) e Deficiéncia de Ornitina
Transcarbamilase (OTC).

PESQUISA DE AMINOACIDOPATIAS:

Doenga da Urina de Xarope de Bordo (Leucinose -
MSUD), Fenilcetonuria (PKU), Deficiéncia de Pterina,
Hiperfenilalaninemias, Hidroxiprolindria, Homocistindria,
Hipermetioninemias, Hiperglicinemias, Hipervalinemia,
Tirosinemia Transitoria do Recém-Nascido e Aciduria
Argininosuccinica, Argininemia, Citrulinemia tipo | e I,

IMUNODEFICIENCIA COMBINADA GRAVE (SCID) E
AGAMAGLOBULINEMIA (AGAMA):

Imunodeficiéncia combinada B e T: Imunodeficiéncia
combinada grave, Deficiéncia de ADA, Deficiéncia de PNP,
Deficiéncia de ZAP-70, Deficiéncia RAC-1, 2. Deficiéncia
predominante de anticorpo: Agamaglubulinemia
congénita, Hipogamaglobulinemia transitoria da infancia,
Deficiéncia de subclasse de IgG, Deficiéncia seletiva de
IgA, Imunodeficiéncia comum variavel, Sindrome hiper-
IgM. Outras imunodeficiéncias bem definidas:
Sindrome de Wiskott-Aldrich, Ataxia-telangiectasia,
Sindrome hiper-IgE. Doencas da desregulagao do
sistema imune: Sindrome Chediak-Higashi Sindrome
Griscelli, Poliendocrinopatia autoimune, com candidiase e
distrofia ectodérmica (Apeced), Desregulagdo autoimune,
poliendrocrinopatia e enteropatia ligada ao X (Ipex).
Defeitos congénitos dos fagoécitos (nimero, fung¢ao ou
ambos): Neutropenia congénita, Defeito na adesao
leucocitaria (LADI), Defeito na adesao leucocitéria tipo |l
(LAD3), Doenca granulomatosa cronica. Defeitos na
imunidade inata: Candidiase mucocutanea cronica,
Deficiéncia de MyD88. Doengas auto inflamatoérias:
Febre familiar do Mediterraneo, Sindrome de Muckie-
Wells, Urticaria familiar ao frio, Sindrome neurolégica
cutanea e articular infantil cronica (Cinca), Sindrome
periddica associada ao receptor do fator de necrose
tumoral a (Traps), Sindrome febril periddica, Sindrome
hiper-IgD. Deficiéncias do sistema complemento:
Deficiéncia de Clq, r, s, Deficiéncia de C2-C9.

TRIAGEM NEONATAL PARA ATROFIA MUSCULAR
ESPINHAL - AME:

A atrofia muscular espinhal (AME) 59 é uma doenca
neuromuscular progressiva e grave de carater genético, é
a forma mais comum nesse grupo de doengas
neuromusculares hereditarias recessivas caracterizadas
pela degeneracdo dos neurdnios motores na medula
espinhal.

DOENCAS LISOSSOMICAS:

Sao doencas genéticas causadas por deficiéncia
enzimatica. S&o pesquisadas as seguintes patologias:
Pesquisa para Doenga de Gaucher - deficiéncia da
atividade enzimatica de Beta glicosidase acida. Pesquisa
de Pompe - deficiéncia da atividade enzimatica da alfa-
glicosidase acida. Pesquisa de Fabry - deficiéncia da
atividade enzimatica da alfa-galactosidase. Pesquisa para
mucopolissacaridose Tipo 1 (MPSI) - atividade de alfa-L-
iduronidase, Doenca de Krabbe - deficiéncia de
galactocerebrosidase. Doenga de Niemann-Pick A/B -
deficiéncia de esfingomielinase acida.
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