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Exames Investigagao laboratorial
Sangue Uma caracteristica proeminente de muitos erros inatos do
. metabolismo é o vémito, por isso, pacientes com episddios
v Gasometria . .
recorrentes devem ser investigados.
v Glicose C A . ~ .
Os episddios de vomitos ciclicos sdo todos muito semelhantes
v Lactato enquanto que nos disturbios metabdlicos os episddios sGo muito
L mais varidveis, alguns leves e outros muito mais graves.
v' Amodnia
o o Os distUrbios que particularmente precisam ser considerados sdo
v Uréiqg, sodio, potdssio e . . . . .
aqueles associados com hiperamonemia incluindo disturbios do
creatinina ciclo da uréia e acidemias organicas.
v’ Testes de funcdo hepdtica Deficiéncia de cortisol também deve ser incluida investigagdo j&
v Corfisol que ¢é dificilmente diagnosticada nos estdgios iniciais.

O melhor momento para a investigacdo laboratorial € no inicio
da descompensacdo metabdlica e a amostra bioldégica deverd
Urina ser coletada antes de qualquer procedimento ferapéutico
- medicamento ou reposicdo hidroeletrolitica).
v' Corpos cetdnicos ( posIc )
v Acidos orgdnicos

v Acido orético

] Importante
Sangue em papel filtro

v Acilcarnitinas (andlise . s .
¢ As doencas metabdlicas hereditarias podem se manifestar em

quantitativa) qualquer idade, desde a vida intrauterina & idade adulta.

v Aminodcidos (andlise
* A histdoria clinica do paciente, medicamentos em uso e

uvantitativa ) . ~ . ..
9 ) formulas alimentares deverdo ser informados ao laboratério para
auxiliar na investigacdo.
¢ Imediatamente apds a coleta das amostras bioldgicas deverd
Ap&s esta investigacdo ser corrigida a descompensacdo metabdlica.

inicial oufros exames
complementares
poderdo ser
necessarios
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