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Add-On Screens (galactosemia, por ex.) 



Galactosemia 

• Dieta de exclusão da galactose: 
• Fórmulas à base de proteína 

purificada de soja e posteriormente 
com exclusão da galactose / lactose 
de outras fontes (leguminosas,  por 
exemplo) 

 

Quadro Clínico Clássico 



• Substâncias redutoras na urina (Benedict) 
• Galactose, não glicose – testar fita urinária 

• Cromatografia urinária de carboidratos 
• GC / GC-MS galactose e galactitol 

• Galactose total no sangue seco em papel de filtro (DBS) 
• Método enzimático-colorimétrico 

• Dosagem da atividade da GALT em eritrócitos  
espectrofotometria /fluorimetria 

• Sequenciamento gênico: 
• RFLP, SSCP, Real time PCR, sequenciamento Sanger 

• Oxidação da galactose total: 13C to 13CO2 
•  Eliminação < 5% sugere fenótipos graves 

Galactosemia: Triagem Neonatal e Diagnóstico 

(Resende-Campanholi et al.  Braz J Med Biol Res (2015) 48(3): 280-285) 



Panorama da Galactosemia no Brasil 

Triagem Neonatal no Século XXI 

1:19.953 nascidos vivos! 

*Já realizada em Brasília – DF e Santa Catarina + Projetos-Piloto na Bahia e Mato Grosso do Sul 



Triagem Neonatal no Século XXI 



Laboratório de Pediatria – Setor de Metais e Doenças Raras – Espectrometria de Massa em Tandem e GCMS 

LC-MSMS GC-MS 



Triagem Neonatal no Século XXI 

Espectrometria de Massa em Tandem (LC-MSMS) 



Triagem Neonatal no Século XXI 

Espectrometria de Massa em Tandem (LC-MSMS) 



Como é realizado o aconselhamento profissional referente a algum possível diagnóstico ? 

     Diagnóstico: 

• Confirmação de resultado 

• Avaliação por especialista  

• Resultados passados à família 

                                 
 Acompanhamento: 

• Recebimento resultados 

• Repassar resultados p/ família  e  

pediatra 

                 Triagem: 
• Teste inicial (pezinho)   

•  Análise laboratorial  

Gerenciamento: 

• Tratamento   

• Follow-up a longo prazo 

• Estoque de amostras 

 
Avaliação: 

• Controle de qualidade  

• Evolução do processo 

• Custo-efetividade 



Obrigado pela atenção!!!! 
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