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AVALIACAO BIOQUIMICA e DIAGNOSTICO MOLECULAR DA DISLIPIDEMIA

A DISLIPIDEMIA é um dos fatores de risco cardiovascular mais importantes e prevalentes na
nossa populagdo. A sua caracterizagdo é importante para definir o risco cardiovascular de
um individuo.

O Departamento de Promogao da Saude e Prevengdo de Doengas Ndo Transmissiveis (DPSPDNT) oferece uma série
de servigos diferenciados e inovadores, além das determinag¢des usuais de rotina, para a avaliagdao e caracterizagao
da dislipidemia, dando suporte a decisdo terapéutica e sua monitorizagao.

Servigos diferenciados:

D

Caracterizacdo da dislipidemia e/ou avaliacdo da eficicia da terapéutica S—
= Colesterol LDL (método direto) T
= sdLDL (método de clearence direto)
= Eletroforese de lipoproteinas com separagao das subfra¢des das LDL (sistema Lipoprint)

= ApoIipoproteinas Al, All, B, ClI, Clll, E (método de clearence direto)

Avaliacdo do risco cardiovascular e suporte a decisdo terapéutica
= Lp(a) (método direto)

= Gendtipo APOE
Indicagdo clinica: caracterizagdo geral da dislipidemia e diagndstico genético de disbetalipoproteinemia familiar (E2/E2).
Metodologia: amplificagdo e sequenciagdo direta do exdo 4 do gene APOE.

Forma comum (prevaléncia 1/500)
= Estudo molecular da hipercolesterolemia familiar (FH) - doenc¢a autossémica dominante

Critérios clinicos para forma heterozigética: colesterol total>290mg/dl ou LDL>190mg/dl (TG dentro dos limites de referencia) e histdria familiar de

hipercolesterolemia grave e/ou histéria familiar de DCV prematura. Metodologia: amplificagdo e sequenciagdo direta do promotor e dos 18 exdes do gene
LDLR, 2 fragmentos dos exdes 26 e 29 do gene APOB e estudo de 5 exdes do PCSK9. Identificagdo de grandes rearranjos no gene LDLR por MLPA. O INSA
participa num programa internacional de Avaliagdo Externa da Qualidade para o diagndstico da FH (EMQN).

Formas raras (prevaléncia 1/1 000 000)
= Estudo molecular da deficiéncia em LPL ou APOCII (FLPLD ou FAPOCD) — doenga autossdmica recessiva

Critérios clinicos para forma homozigética: Triglicéridos >800mg/dl e na maioria dos casos pancreatite recorrente em idade jovem.

Metodologia: amplificagdo e sequenciacdo direta do promotor e 6 exdes do gene LPL e 3 exdes do gene APOCII.

= Estudo molecular da hipercolesterolemia familiar (FH) - doenga autossémica dominante

Critérios clinicos para forma homozigética: colesterol total>600mg/dl ou LDL>400mg/dl e histéria familiar de hipercolesterolemia grave e/ou histéria

familiar de DCV prematura). Metodologia: amplificagdo e sequenciagdo direta do promotor e dos 18 exdes do gene LDLR, 2 fragmentos dos exdes 26 e 29
do gene APOB e estudo de 5 exdes do PCSK9. Identificagdo de grandes rearranjos no gene LDLR por MLPA.

= Estudo molecular da hipercolesterolemia autossdmica recessiva (ARH) - doenga autossdmica recessiva

Critérios clinicos para forma homozigética: colesterol total>600mg/dl ou LDL>400mg/dl e histdria familiar de hipercolesterolemia grave e/ou histéria

familiar de DCV prematura). Metodologia: amplificagdo e sequenciagdo direta do promotor e dos 9 exdes do gene LDLRAP1.

Destaque para outras analises diferenciadas, implementadas no DPSPDNT:

Imunossupressores
(LC-MS/MS)

Diabetes tipo Mody
(Caracterizagdo
molecular)

Contactos:
Departamento de Promogdo da Salde e Prevengdo de Doengas Ndo Transmissiveis, Unidade de Diagndstico Laboratorial e Referéncia.
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