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Caso clinico

bGP
- |nés

GRAVIDEZ
 Mae AB Rh+
* @1, FIV, adequadamente vigiada, gemelar bicoridnica-biamniodtica
* 4 tomas de betametasona por APPT
* Serologias 32 T: AgHBs, HIV e HCV negativo, VDRL nao reactivo, Toxoplasma e
Rubéola imune, CMV ndo imune
* Pesquisa de SGB: negativa
e Ecografias pré-natais: N

* RM< 12 horas
* P13as365+4D (12 gémeo), ventosa, IA 9/10, sem reanimacgao
* PN =2585g(P25-50), C=45,5cm (P25) e PC=34 cm (P75)

» 42 dia de vida - Gemido persistente + Convulsdao = Hipoglicemia




Caso clinico

EXAME OBJETIVO
« Hemodinamicamente estavel
 Sem dismorfismos
* |ctericia
* Gemido, tiragem intercostal, polipneia (FR 120 cpm)
e Plétora e edema facial
 Edema marcado raiz coxas e genitais
* Hipotonia generalizada, breve abertura dos olhos

. Hipocalcémia.- Ca,2+.6.3 mg/dL Glucose 10%

* Alcalose respiratdria Calcio
pH 7.48 Antibioterapia empirica EV
pCO, 21.4 mmHg (ampicilina + gentamicina)
HCO; 15.4 mmol/L

* Policitémia - Hgb > 24.1 g/dL e Htc > 71.4% ‘

 HBRB nao conjugada - BRBT 14.5 mg/dL
(BD 0,1 mg/dL) UCI-HPC




Caso clinico
bGP

Em RESumo...
o RN, intervalo livre
o Convulsdo

o Alt. estado de consciéncia CONVULSSES NEONATAIS

Hipoglicémia e hipocalcémia ! ® Hipoglicémia, hipocalcémia
Alcalose respiratoria
Policitémia

HBRB nao conjugada

|
|
I . . . . /7 .

| ® Encefalopatia hipoxico-isquémica

I's Hemorragia intracraniana

: » |nfeccdo SNC (meningite/encefalite)

I = Enfarte cerebral

: = Qutras alt. metabdlicas (hipomagnesémia,
|

|

|

|

|

|

O O O O

hiponatrémia)
= Malformacdes cerebrais

= Errosinatos do metabolismo
= S. epilépticos

= S, privagao

Traumatismos cerebrais

r.
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EXAMES COMPLEMENTARES DE DIAGNOSTICO
* Hgb 21.7 g/dL e Htc 59.9%

 Cr0.67 mg/dL, Ur6 mg/dL (10-50)
e (Calcio 1.73 mmol/L (2,1-2,6) e Fosforo 2.85 mmol/L

e TP 20.3seg(10seg), TTPA 57 seg (28 seg), INR 1,87

e Albumina 29.7 g/L

 BilT14.2 mg/dL e Bil D 0.2 mg/dL

e GGT68 UI/L, TGO 31 UI/L, TGP 12 UI/L, LDH 1420 UI/L, CK 661 U/L

* Gasometria: pH 7.36, pCO, 41 mmHg, HCO;  23.2 mmol/L
e Lactato 2.4 mmol/L

e Pré-calcitonina 0.91 ng/mL Amonia 554 umol/L

(VR<100 umol/L)

» aEEG: deprimido
» EcoTF: normal



Caso clinico
bGP

Em RESumMoO...

* Encefalopatia por hiperamoniémia
* Alcalose respiratoria — N

* Coagulopatia A; DOENGA HEREDITARIA DO METABOLISMO
* Policitémia Qual?

* Hipocalcémia o Doengas do ciclo da ureia
o Aciddrias organicas
o Defeitos da 3-oxidagdao dos AGCL
Exames Complementares de Diagnostico?
= SU (corpos cetdnicos...)
= Diagndstico precoce
= AA plasmaticos, AO urina

A, POLICITEMIA SINTOMATICA




Caso clinico
I

SU sem cetondria

Glutamate

Glutamine

Alanine

38

Glutamate

ATP + HCO,
Acetyl-CoA + A

MN-acetyl glutamate

':Elrbﬂl'l'l':"ﬂ P"IDEPhETE —

3 g Resultado v
Aminoacido (umol/l)
5 LN __ N __ NN __N__}
it - I Mitochondrial |
Acido aspartico 4 i
Hidroxiprolina 28 o _ matrix I Aspartate
Treonina 2 Citrulline
\z'rina 88 ‘i.
ll\sparagina 137 1
Acido glutémico 150
Glutamina 1015
Profina o Ornithine Citrulline
Glicina 215 ] Aspartate —\
Alanina 516
Citrulina 1295 UREA q 'P
Valina 118
Metionina w: pp— = Argininy +
Isoleucina I Cytosol | Arginine
Leucina n o == - Orotic acid
Tirosina 226 Orotidine
Fenilalanina 53
Ormitina b Fumarate
Lisina 154
Histidina 94 (61 - 100)
Brginina 5 (32-99)
Hi

Doenca do Ciclo da Ureia

Citrulinémia tipo 1
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Phenylacetyl-

glutamine

MEDIDAS TERAPEUTICAS

* CPAPnN nas primeiras 24 horas [Urine |

* Exsanguineotransfusao

I Phenylacetate |'~—| Phenylbutyrate |

Glutamine

AD
! x
Glutamate NH,

ATP + HCO,"
+
M-carbamoylglutamate |

Carbamoyl phosphate

* Regime hipercaldrico (130-140 Kcal/Kg/dia) parentérico/entérico

o glicose e lipidos

o proteinas apds 48 h (até 2 g/Kg/dia) — ¢/ controlo amoniémia

* Desintoxicagao farmacolégica
o Benzoato de sédio 500 mg/Kg/dia
o Fenilbutirato de sédio 500 mg/Kg/dia
o L-arginina 300 mg/Kg/dia

* Manitol
* Vitamina K
* AB (ampicilina + gentamicina)
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EVOLUCAO  Amonia normalizada em 24h (D6 vida)
* Mais reativa a partir de D6, mas com
Aménia (umol/L) periodos de choro gritado
600 — neurologicamente bem a partir de D10

500
Irma gémea...

... também com Citrulinémia tipo 1
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S
EVOLUCAO

Amonia (umol/L)
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EVOLUCAO
Desenvolvimento
Griffiths (QD)
120
100 -
80 - m 3M
60 - HO6M
40 - = 10M
20 - m13M
o m2A8M
Locomogdo Pessoal-Social  Audigdo Coord. Olho- Realizagdo Escala Geral
Linguagem mdo

Crescimento — regular: estatura P50, peso P90 (IMC>95)
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