SINTOMAS AGUDOS
e Deterioragdo neuroldgica (letargia, coma, hipotonia, hipertonia, mioclonias, perturbagdes ventilatdrias - taquipneia, apneia):
v/ por intoxicacdo aguda e recorrente
v' por intoxicacdo aguda e recorrente com sintomas hepéticos
v' por deficiéncia na producdo ou utilizacio de energia com sintomas hepaticos ou cardiacos

v' por deficiéncia na producdo ou utilizacdo de energia com acidose lactica

e Convulsoes de dificil controle

NEONATOS / LACTENTES

e Hipoglicemia recorrente com hepatomegalia

e Hepatomegalia, ictericia, colestase, insuficiéncia hepatica

e |Insuficiéncia cardiaca, cardiomiopatia, arritmias cardiacas

CRISES AGUDAS E RECORRENTES DE INICIO TARDIO

e Crises recorrentes de coma ou vomitos ciclicos com letargia
v' coma “metabdlico” (sem sinais neuroldgicos focais)
v/ coma “neuroldgico” (com sinais focais, convulsées ou hipertens3o intracraniana)

v/ coma “hepético” (hepatomegalia, disfun¢do hepatocelular ou insuficiéncia hepatica)
e Crises recorrentes de ataxia
e Sintomas psiquiatricos agudos (idéias delirantes, alucinagGes, estado confusional, histeria, agressividade, ansiedade, agitacdo)
e Sindrome de Reye ou “Reye-like”

e Episddios recorrentes de desidratagdo por perdas gastrointestinais, politria, hiperventilagdo ou sudorese excessiva, acompanhados
de diarréia grave, perda de sal, cetoacidose ou baixo ganho pondero-estatural

/ ESCOLARES / ADOLESCENTES / ADULTOS

e Intolerancia aos exercicios e mioglobinuria recorrente (mialgia, cdibras e/ou fraqueza das extremidades associadas a aumento dos
niveis séricos de creatinoquinase - CK, e de outras enzimas sarcoplasmaticas, mioglobinuria e, algumas vezes, insuficiéncia renal
aguda)

e Insuficiéncia cardiaca aguda apresentando como etiologia subjacente cardiomiopatia ou arritmias cardiacas sem evidéncias de
cardiomiopatia

PRE-ESCOLARES

e Insuficiéncia cardiaca, cardiomiopatia, arritmias cardiacas

* Acidose Metabdlica (pH < 7,30, P, <30 mmHg, HCO,” <15 mmol/L) com ou sem cetose
2

RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS BASICOS

e (Cetose com acidose (cetoacidose) ou sem acidose metabdlica
e Hiperlactacidemia (permanente, em jejum ou pds-prandial)
e Hipoglicemia com hepatomegalia permanente
e Hipoglicemia sem hepatomegalia permanente:
v/ Com cetoacidose
v' Com acidose, sem cetose (hipoglicemia hipocetdtica)

v' Com cetose, sem acidose D [
y Le

Sem acidose e sem cetose (hipoglicemia hipocetdtica)
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