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Investigag¢ao laboratorial

Além de ser necessdrio excluir as causas infecciosas e hipdxico-
isquémicas, deve ser iniciada uma bateria de exames que
permita identificar alteracdes laboratoriais mais frequentes como

Exames acidose, hiperamonemia, cetonuria, hipoglicemia dentre outras.
Sangue _ Algoritmo de doengas baseado nos sintomas clinicos
v Gasometria predominantes:

Glicose . .

Acidose com anion gap elevado e cetose:

Lactato - acidemias/ acidurias orgdnicas cldssicas (propidnica,

. metilmalbnica, isovalérica), leucinose (MSUD) e deficiéncia de
Piruvato . . AN
beta-cetotiolase (defeitos de cetdlise);

v
v

v

v Ambnia
. Acidose com anion gap elevado hipocetética:
v

Beta-hidroxibufirico - defeitos de beta-oxidacdo dos dcidos graxos e defeitos de
Elefrdlitos cetogénese;
Urina Hiperamonemia com glicemia normal:
v Acidos org@nicos - distUrbios do Ciclo da Ureia;
S""?‘J/”e em papel fitro o Hiperamonemia com hipoglicemia:
Acilcarnitinas (andlise qualitafiva) _ yefeitos de beta-oxidacdo dos dcidos graxos e defeitos de
v Aminodcidos (andlise qualitativa) N .
cetogénese;

Hipoglicemia cetética:

- acidemias/ acidurias orgdnicas cldssicas (propidnica,
metilmaldénica, isovalérica), leucinose (MSUD) e deficiéncia de
beta-cetotiolase (defeitos de cetdlise);

Hipoglicemia hipocetdtica:
- defeitos de beta-oxidacdo dos dcidos graxos e defeitos de

cetogénese.
ApOs esta investigacdo
inicial outfros exames | tant
complementares mporianie
poderdo ser * As doencas metabdlicas hereditdrias podem se manifestar em
necessarios qualguer idade, desde a vida intrauterina d idade adulta.

* A histéria clinica do paciente, medicamentos em uso e férmulas
alimentares deverdo ser informados para auxiliar na investigacado.

* Imediatamente apds a coleta das amostras bioldgicas deverd
ser corrigida a descompensacdo metabdlica.
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