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SOLICITACAO PACIENTE MATERIAL

Nome: Dr. Olavo Siqueira | Nome: Jodo Gabriel Costa dos Santos | Responsdvel pela coleta: HINSG

Instituicdao: HINSG Data de Nascimento: 05.04.2016 Tipo: Urina + Plasma

Cidade: Vitéria - ES Data da coleta: 05.07.2022

Resultado do Exame Genético Bioquimico

ACIDOS ORGANICOS NA URINA

Meétodo: Cromatografia gasosa/ espectometria de massa

RESULTADO

Aumento acentuado dos 4cidos glutdrico e 3-hidroxi-glutarico. Presenca dos acidos 3-metil-glutarico

e 3-metil-glutacénico.

CROMATOGRAFIA QUANTITATIVA DE AMINOACIDOS EM PLASMA

Método: Cromatografia liquida acoplada a espectrometria de massas em tandem

AMINOACIDOS RESULTADO VALOR DE REFERENCIA

(micromoles/L) (micromoles/L)

(2 anos — 18 anos)

Acido Aspartico 3,5
Acido glutamico 45
Serina 97,2
Histidina N3o Detectado
Glutamina 311,9
Glicina + Treonina + Arginina 418,5
Alanina 273,7
Tirosina 45,8
Triptofano 62,6
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AMINOACIDOS RESULTADO VALOR DE REFERENCIA
(umol/L) (mmol/L)
(2 anos — 17 anos)

Metionina 15,9 7-47

Valina 184,6 74-321
Fenilalanina 41,4 26-91
Isoleucina 49,8 22-107

Leucina 89,1 49-216
Ornitina 35,3 10-163

Lisina 93,3 48-284

INTERPRETAGCAO DO RESULTADO

Perfil de acidos organicos caracteristico de acidemia glutarica tipo 1. Sugere-se a repeticdo do exame
em nova amostra para confirmacdo do diagndstico

Perfil cromatografico de aminodcidos normal.

RECOMENDAGOES

Se os resultados obtidos ndo corresponderem aos achados clinicos, testes adicionais devem ser
considerados conforme as recomendag¢des do médico assistente.

A correlagdo clinico-laboratorial, uso de medicagao, ingesta de alimento, fase aguda da doen¢a, devem
ser considerados para andlise conclusiva destes resultados.

ISENCAO DE RESPONSABILIDADE

Fica esclarecido que os relatérios gerados a partir dos testes ndao fornecem nenhum diagndstico ou
opinido ou recomendam qualquer forma de conduta. A Singular Medicina de Precisdo recomenda que
o paciente e/ou seus responsaveis, conforme o caso, procurem o médico assistente ou um médico
geneticista, para interpretar os relatérios gerados. A Singular Medicina de Precisdo, por meio deste
documento, se isenta de qualquer responsabilidade decorrente da conduta médica relacionada a
interpreta¢do dos resultados.

A coleta, preparagao e envio das amostras a Singular Medicina de Precisdo sdao orientadas visando a
manuten¢do da qualidade da andlise do exame. Informamos ainda que se a coleta da amostra bioldgica
nao for realizada pela Singular Medicina de Precisdo, a empresa ndo pode ser responsabilizada por
troca de amostras, dados incompletos ou incorretos que possam interferir no resultado, caso o
problema ndo possa ser identificado pela Singular Medicina de Precisdo com antecedéncia.
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Este é um teste desenvolvido em laboratdrio parceiro da Singular Medicina de Precisao certificado pelo

CAP (College of American Pathologists).

o

Dr2 Paula Brito Corréa Mathalia Bancillon Ventin KMuniz
Biomédica Biomédica
CRBRA 19790 CREBM 10.580
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