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SospechaSospecha

� En todo paciente previamente sano, con una enfermedad
no explicada.

� En aquellos pacientes con deterioro agudo, trastorno del
sensorio o síntomas de intoxicación post ayuno
prolongado, fiebre o vómitos.

� En todo paciente con síntomas de hipoglucemia o
acidosis.



LaboratorioLaboratorio

�HMG
�Ionograma
�Glucemia
�Calcemia, fosfatemia, magnesemia
�EAB
�Hepatograma
�Función renal
�Coagulograma�Coagulograma
�Ácido láctico
�Amonio
�Cetonas en orina
�CPK
�Ácido úrico
�Perfil lipídico
�Orina completa



SOSPECHA DE ENFERMEDAD METABOLICA? Tomar muestra ANTES de iniciar 

correción de medio interno
1. AMONIO

Extracción Enviar a centrifugar y Todo en un lapso de       
Sin lazo       laboratorio separar plasma          30 minutos

LA MUESTRA NO ES ESTABLE, DEBE PROCESARSE EN EL MOMENTO

2. ÁCIDO LÁCTICO

+ EDTA

2. ÁCIDO LÁCTICO

Extracción Enviar a centrifugar y Todo en un lapso de       
Sin lazo       laboratorio separar plasma 30 minutos

+ EDTA

+ HEPARINA DE LITIO

o



3 TUBO DE PLASMA HEPARINIZADO PARA ESTUDIOS ESPECIFICOS.

+ HEPARINA DE LITIO

� Se necesitan al menos 3 cm de sangre

� La muestra debe ser enviada a laboratorio inmediatamente. 
Debe ser centrifugada y separada lo antes posible.

� Una vez separada, el plasma se conserva a -20°C (Freezer)� Una vez separada, el plasma se conserva a -20°C (Freezer)



4. CARTON CON SANGRE EN PAPEL DE FILTRO PARA ESTUDIOS ESPECIFICOS

� Colocar 1 gota de sangre en cada circulo

� Descartar la primera gota, limpiándola con una gasa

� Dejar secar 3 horas a temperatura ambiente

MUESTRA
VÁLIDA

5. MUESTRA DE ORINA PARA ESTUDIOS ESPECIFICOS

� Tomar al menos 5 ml de orina y conservar en freezer hasta el envío
� ENVIAR LAS MUESTRAS CON REFRIGERANTES PARA EVITAR DESCONGELAMIENTO

6. MUESTRA DE LCR PARA ESTUDIOS ESPECIFICOS

� En caso de PL … guardar 1ml de LCR en freezer
� ENVIAR LAS MUESTRAS CON REFRIGERANTES PARA EVITAR DESCONGELAMIENTO



Consideraciones especiales

AMONIO: analizar inmediatamente!! (no más de 30 minutos)

Neonatos: Sanos < 110 umol/L
Enfermos hasta 180 umol/L

Sospecha de EIM              > 200 umol/L

Post período neonatal Sanos          50-80 umol/L
Sospecha de EIM       > 100 umol/L

ÁCIDO LÁCTICO:  en tubos con fluoruro de sodio    

Sangre <2.1 mmol/L (< 19 mg/dl)
LCR  < 1.8 mmol/L (< 16 mg/dl)

Equivalencia: umol/L= ug/dl x 0,11

Equivalencia: umol/L= ug/dl x 0.59



Tratamiento inicial!!!!

1. Flujo alto de glucosa: infusión de glucosa al 10%, 150 ml/Kg/día 
(10mg/Kg/min, ~60Kcal/Kg/día).

Este flujo es suficiente para los trastornos con reducida capacidad de ayuno. 
En RN en general revierte la hipoglucemia con flujo de 7-8 mg/Kg/min.

Controversia: Cuidado con PDH!!!Controversia: Cuidado con PDH!!!

2. Suspender alimentación.



Laboratorio
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3. Terapia en función de investigación de laboratorio inicial

(básico):

- EstimularEstimular anabolismoanabolismo.

Con flujo alto de glucosa y de ser necesario utilizar insulina

- DetoxificaciónDetoxificación (benzoato de sodio/fenilbutirato de sodio)

Controversia: usar en AO por riesgo de depleción intramitocondrial de

coenzima A

- DetoxificaciónDetoxificación extracorpóreaextracorpórea (hemodiálisis mejor que diálisis peritoneal y- DetoxificaciónDetoxificación extracorpóreaextracorpórea (hemodiálisis mejor que diálisis peritoneal y

hemofiltración):

a) Amonio >400 umol/l

b) Si no disminuye con tratamiento de detoxificación

- Carnitina 100mg/Kg/día (para reponer la excreción urinaria de carnitina +
metabolitos de AO y para restaurar las acil-CoA libres intramitocondriales)

Controversia: acumulación de metabolitos tóxicos en defectos de oxidación
de AG de cadena larga, con riesgo de arritmia cardiaca.



-Utilización de cofactores

- Vitamina B12 (1mg/día-IM), Biotina (10 mg/día), Rivoflavina (50-200 mg/día)

- Corrección de acidosis metabólica

4. Tratamiento especifico de acuerdo a resultados de 
investigaciones específicas.



Sospecha inicial?

Paciente masculino de 3 meses de edad

� Acidosis metabólica refractaria a la corrección

� Hiperlacticoacidemia severa

� Hipoglucemia

� Insuficiencia hepática

� AFP elevada



Hiperlacticoacidemia   

�Acidurias orgánicas
�Enfermedades mitocondriales
�Acidemia láctica primaria (PC-PDH)
�Alteraciones de la oxidación de ácidos grasos (LCHAD)
�Deficiencia de biotinidasa

Hipoglucemia

�Alteraciones de la gluconeogénesis
�Glucogenosis I
�DBO (LCHAD)



Sospecha inicial?

Insuficiencia hepática

� Aminoacidopatias (tirosinemia)

� Galactosemia 

� Enfermedades mitocondriales (depleción de ADN mitocondrial)� Enfermedades mitocondriales (depleción de ADN mitocondrial)



Sospecha inicial?

Paciente de 3 meses de edad, con acidosis metabólica refractaria a la 

corrección, que asocia hiperlacticoacidemia severa, hipoglucemia en

el contexto de insuficiencia hepática

Laboratorio específico (derivado al Hospital Garrahan)

� Aminoacidos plásmaticos

� Perfil de acilcarnitinas

� Cromatografía gaseosa de ácidos orgánicos en orina (GC-AO)� Cromatografía gaseosa de ácidos orgánicos en orina (GC-AO)

Resultados a las 72hs 

� Aminoacidos plásmaticos: aumento deTyr-Met-Val

� Perfil de acilcarnitinas: normal

� GC-AO: excreción aumentada de ácido lactico



Con laboratorio específico se reinicia la alimentación!

Y excluidasF.

� Acidurias orgánicas (CG-AO)

� Enfermedades mitocondriales (depleción de ADN mitocondrial)

� Acidemia láctica primaria 

� Alteraciones de la oxidación de ácidos grasos (acilcarnitinas)

� Alteraciones de la gluconeogénesis. Por laboratorio

� Glucogenosis I. Por laboratorio inicial� Glucogenosis I. Por laboratorio inicial

� Deficiencia de biotinidasa.  x PPN

� Aminoacidopatias (tirosinemia) 

� Galactosemia. x PPN

� RNM de cerebro con espectroscopia:

aumento de ESA, con espectro con pico de lactico en GB.

� Molecular para genes de depleción de ADN mitocondrial: 

en curso



Gracias!


