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Da Triagem Neonatal Expandida a Era P6s-Genomica
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From expanded neonatal screening to the post-genomic era

José Simon Camelo Jre*
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Ensaio de inibigio Hipotireoidismo PROGRAMA
bacteriana para Phe congeénito, pesquisa de NACIONAL DE
em sangue seco no T4 TRIAGEM
papel de filtro (DBS) NEONATAL:
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Add-On Screens (galactosemia, por ex.)




Galactosemia

Quadro Clinico Classico

Brain damage
Cataracts

.~ Jaundice

- Enlarged liver

.~ Kidney damage

If a galactosemic
infant is given milk,

\ unmetabolized milk

' sugars build up and
damage the liver, eyes,
kidneys and brain

FADAM.

* Dieta de exclusao da galactose:

* Formulas a base de proteina
purificada de soja e posteriormente
com exclusdo da galactose / lactose
de outras fontes (leguminosas, por
exemplo)

Garcia et al. BMC Medical Genetics (2016) 17:39
DOI 10.1186/512881-016-0300-8

BMC Medical Genetics

Clinical profile and molecular
characterization of Galactosemia in Brazil:
identification of seven novel mutations

Daniel F. Garcia'#, José S. Camelo Jr?, Greice A. Molfetta'*?, Marlene Turcato®, Carolina F. M. Souza®, Gilda Porta®,
Carlos E. Steiner’ and Wilson A. Silva Jr'*#"



Galactosemia: Triagem Neonatal e Diagnostico

» Substancias redutoras na urina (Benedict)
* Galactose, nao glicose — testar fita urinaria

* Cromatografia urinaria de carboidratos
* GC/ GC-MS—> galactose e galactitol

* Galactose total no sangue seco em papel de filtro (DBS)
* Método enzimatico-colorimétrico

* Dosagem da atividade da GALT em eritrdocitos -
espectrofotometria /fluorimetria

* Sequenciamento génico:
* RFLP, SSCP, Real time PCR, sequenciamento Sanger

 Oxidagao da galactose total: 13C to 13CO,
* Eliminacao < 5% sugere fendtipos graves
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Triagem Neonatal no Século XXl

Panorama da Galactosemia no Brasil

JIMD Online Report #0008 (2009) Online
DOIT 10.1007/s10545-009-1112-1

ONLINE PUBLICATION

Galactosaemia in a Brazilian population: High incidence
and cost-benefit analysis

J. S. Camelo Jr - M. L. Machado Fernandes -

L. M. Zanini Maciel - C. A. Scrideli - 1:19.953 nascidos vivos!
J. L. Ferreira Santos - A. S. Camargo Jr-
C. Souza Passador - P. Carvalho Leite -

D. Ruffato Resende - L. Oliveira de Souza -
R. Giugliani - S. Moysés Jorge

Ja realizada em Brasilia — DF e Santa Catarina + Projetos-Piloto na Bahia e Mato Grosso do Sul * e
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Triagem Neonatal no Século XXl

Figura 1

Efeitos da Taxa de Juros anual e também da Taxa de Incidéncia da Doenca sobre o Beneficio/Custo da inclusdo da triagem

necnatal para galactosemia no Teste do Pezinho.

Cad. Saiade Pablica, Rio de Janeiro, 27(4):65686-676, abr, 2011
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Incidéncia média estimada = 1:192.984 recém-nascido [IC?5%, calculado peloc método de Poisson: 1:7.494 (incidéncia ‘

maximal-1:52.253 (incidéncia minima)l].



Laboratorio de Pediatria — Setor de Metais e Doencas Raras — Espectrometria de Massa em Tandem e GCMS

LC-MSMS




Triagem Neonatal no Século XXl

Espectrometria de Massa em Tandem (LC-MSMS)

S0 _]DL‘RML OF PERINATAL ANID NEOMATAL NLTRSING,{]AN'LTARY—I‘VIARCH 20004
Normal vs PKU

d;-Leu

PKU

'--:]"11"'r ----- 1--'J'ILI-J?L:'|=--'J|L""l'---r'l"nfz
140 160 180 200 220 240 260 280
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Figure 5. Amino Acid profile generated by MS/MS of normal blood (upper) compared with that of a W__
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Triagem Neonatal no Século XXl

Espectrometria de Massa em Tandem (LC-MSMS)

52 JOURNAL OF PERINATAL AND NEONATAL NURSING/JANUARY-MARCH 2004

Normal vs MCAD deficiency
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0? Figure 7. Acylcarnitine profile generated by MS/MS of normal blood (upper) compared with that of a | S
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Como é realizado o aconselhamento profissional referente a algum possivel diagnostico ?

Gerenciamento:
 Tratamento

Triagem:
 Teste inicial (pezinho)
« Andlise laboratorial

* Follow-up a longo prazo

e Estoque de amostras : ~
\ Avaliaco:

* Controle de qualidade

* Evolucao do processo
» Custo-efetividade

Diagnostico:
e Confirmacao de resultado

Acompanhamento:
* Recebimento resultados

* Repassar resultados p/ familia e
pediatra

« Avaliacao por especialista

* Resultados passados a familia



Obrigado pela atencao!l!!




