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Servicio de
AMENT DE SAL Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL

Sesion conjunta
Pediatria - Medicina Intensiva

Susana Gil (R5)
Melissa Fontalvo (R2)



Lactante 19 meses (11kg)

Antecedentes:

- Parto vaginal a término con
rotura de bolsa

- PN 2.9kg

- Lactancia materna hasta los 4
meses

- Bronquiolitis VRS+ a los 20
IR

- Guarderia desde los 7 meses

- Cuadros  de  bronquitis
recurrente

Medicacion habitual:




Clinica

TCE leve el dia previo sin pérdida de conciencia.
Cuadro 24h vomitos.

Valorada el mismo dia en URG por vomitos.
;GEA?

Empeoramiento con somnolencia por la noche.



Valoracion inicial URG Pediatricas

» TA 91/42 mmHg FC 114lpm SatO2 100% (GN)
> Taquipnea con respiracion Kussmaul.
+ GSC 11-12 puntos

—FPpilas midriaticas reactivas

- Hipotonia axial
« Glu 47

—>



Manejo inicial URG

+ Suero glucosado
+ Fluidoterapia 20mL/kg SF 0.9%
« ATB empirica: Cefotaxima
+ Hemocultivos y Urocultivo
+ AS: PCR negativa sin leucocitosis.
» Quick 60%
+ GV:pH 7.32, pCO2 16, lactico 5.1, HCO3 8.2










Exploracion fisica

» TA 100/50mmHg FC 120lpm, T2 362C, Sat O2 100%
(GN 2 Ipm)

. GSC fluctuante 11-14. 4=

- Pupilas midriaticas reactivas.

- Palidez. Sequedad mucocutanea. Relleno capilar

normal. ',z.
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Gasometria venosa

pH 7.19, pCO2 18, HCO3 6.9, EB -21, lactato 6.3, AG 45
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Monitorizacion continua
Canalizacion CVC

Fluidoterapia
Bicarbonato 1M




Exploraciones complementarias

Bioquimica Hemograma

Glu 44 mg/dL, Osmp 279
Cr 0.53 mg/dL

Na 141, K5, Cl 94

Ca 9.9, protT 7.5 g/dL

Hb 12.1g/dL, Htc 36.7%
Plaguetas 390x10%L

GOT 45U/L, GPT 36 U/L
PCR 0.09mg/dL, CK 85 U/L Coagulacion
Procalcitonina 1.95ng/mL

APTT 0.66




Exploraciones complementarias

Sedimento de orina

Densidad 1020

Proteinas, bilirrubina y
nitritos negativos,
glucosa normal.
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Rx torax

Minimo engrosamiento
peribronquial perihiliar
bilateral sin identificar
imagenes de atelectasia o
consolidacion.

Senos costofrénicos libres.
No signos de aire ectopico.
No otros hallazgos
resenables.




iiG craneal

No se aprecia hemorragia .
intraparenquimatosa ni colecciones
extraaxiales.

No se aprecian signos de efecto
masa ni lesion isquémica aguda
actualmente.

Patréon de surcacion dentro de la
normalidad para la edad.

Talla ventricular normal, con
minima asimetria de talla
ventricular, ligeramente menor el
ventriculo lateral izquierdo

Linea media centrada. Cisternas
supraselar y basales preservadas.
Fosa posterior sin alteraciones. IV
ventriculo centrado y de tamafio
normal.




Fondo de Ojo
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Toxicos en Orina










Presentacion de las
metabolopatias

3 p— Vomitos + deshidratacion
Sindrome Muerte subita

Episodio casi letal

Taquipnea

Letargiay Coma

Convulsiones

Hipoglucemia
Hiperamoniemia
Sepsis-like




Hiperamoniemia

Amonio

NH, > 50pumol/L —

538 umol/L

Extraccioh URG [ Hielo P Sin hipoxia ] EDTARI <1h

Cuadro de encefalopatia 2 Previo a la puncion lumbar

Fenilbutirato

NH, > 180umol/L

Benzoato

NH, > 350umol/L

*Protocolo hispano-luso de diagndstico y tratamiento de las hiperamoniemias. 22Edicion




Algoritmo

<130 180-400

éExplicado por la
enfermedad?

}

e

TRATAMIENTO
‘ Repetir en 2h %

Repetir Continuar

‘ *Protocolo hispano-luso de diagndstico y tratamiento de las hiperamoniemias. 22Edicion ‘
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Evoluciéon

—8 R.ango inferiar
—& F.ango superior

o o —B- AMONIO
Niveles de Amonio




Peticiones

Pruebas Metabodlicas

Hemocultivo + Urocultivo » Gasometria + lactico
Serologia + Amonio

Meningoencefalitis o Wrea CriAc.{Urico, AST: AT,
Aspirado endotraqueal GGT, CK

Ag. Neumococoy + Coagulacion

Legionella en orina + Orina: pH, cuerpos cetonicos
PCR enterovirus frotis + PROTOCOLO METABOLICO
rectal y faringeo

2P ¢
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Tratamiento inicial

Fenilbutirato
Benzoato s6dico
Carbaglu
L-arginina
Tiamina "
Piridoxina o
Riboflavina 3
Hidroxicobalamina
Biotina

Carnitina

Cefotaxima
Vancomicina
Vitamina K

@

@

@

Dieta: Duocal

Solicitud a Farmacia

@



Evolucion en UCIP

Correccion acidosis sin

/ necesidad de HDFVVC
Correccion coagulopatia \

no signos de fallo
hepatico Transfusion de

¥ CH
Extubacion a las 48h sin
incidencias



Evolucion en UCIP

Sin focalidad neurologica,
bradipsiquia ligera

Funcion renal estable,

correccion alteraciones idonicas

Dieta con Duocal con Cultivos negativos
adecuada tolerancia excepto PCR enterovirus



52 dia

Paso a Planta de

Hospitalizacion

Continuacion de estudio
+

Seguimiento domiciliario



¢, Y que podriamos haber hecho
mejor?

4




“La perfeccion es una
UTOPIA
pero en su busqueda a

veces nos topamos con la
EXCELENCIA”

Quibiro Gley



Alto Grado de sospecha de enfermedad
metabolica

* Ante todo cuadro de
encefalopatia se debe valorar
solicitar amonio en plasma.

e Acidosis metabodlica intensa con
acido lactico levemente elevado
O hormal.



LOS PROBLEMAS DEL AMONIO
¢En qué unidades se puede expresar el
amonio ?

PERIODO NEONATAL

1umol/L NHa= 18ug /L NHa

Niveles de NH4 > 110pumol/L

‘ ‘umol/L
» " A 1ug N= 14 pmol/L NHa

£ MAS DE 30 DIAS DE VIDA

*«:2 Niveles de Amonio(NH4)
\ :‘Edﬁ-\ ) superiores 50umol/L




SIEMPRE c
del mane

Importante la técnica de recogida de muestra

e La sangre debe fluir a |la jeringa bien
e SIEMPRE con reposos del grupo muscular correspondiente

e SIN HIPOXIA:
= Evitar la extraccion con compresor ni sujetar

* Trasporte inmediato en Hielo




NIVELES DE AMONIEMIA

Neonatos 110-180 pmol/L
Niflos > 30 dias 90-150pumol/L

y

Los niveles leves de amoniemia son los
suficientemente daninos para la neurona como para
utilizar todas las posibilidades de tratamiento que
tenemos para intentar disminuirlos

\




e Registrar siempre:

* Gases

* Anion Gap ___ | Fundamental para realizar
diagndstico diferencial

* Cuerpos cetonicos

J

« Dejar protocolizado actuaciones infrecuentes de
manejo como es la hiperamonemia

Disponer de un botiquin farmacologico accesible en
cualquier momento

 Ampliar nuestra capacidad diagnostica diferencial inicial



ADQUIRIDA
*Fallo hepatico o multiorg.
*Sd de Reye.

Anion GAP, lactico,
cetonemia/uria, glucosa,urico,
CK ; enz hepaticas, Coagulacion.

HIPERAMONEMIA IIM

FALSO +
*Revisar técnica
*Repetir previo tto.

*|ntoxicacion. (valproato..etc)

o
-

P No necesario esperar resultado.

*Otros (desnutricién arginina)

Acidosis intensa
Anion GAP11>20

/

H. SECUNDARIA
a otra metabolopatia

/'\.\)

Hipoglucemia  Ac. Ldctica. Ac. NO Lactica
Hipocetosica Llamativa >10  Cetosis. TUrico

| | !

B oxidacion T. Piruvato A.Organicas
MCAD PK PA
LCHAD PDH MMA

IV

DCM
Papel seco Plasma LCR MSUD
Carnitinas Lact .y piruv.  Ac. organ. Ori.

NO Acidosis

T~

Transporte H. PRIMARIA
*HHH T. CICLO DE LA UREA

*Def. Citrina
S : Ver a.a. plasma
eLisinuria intoleracia

proteica. (diarrea +tferritina)

| Citrulina

N\

T Citrulina

T1 Citrulina

T Orotico | Orotico
OTC CPS AS AL Citrulinemia



MITOCONDRIA

AMINOACIDOS

}

AMONIO

¢ CPS

CARBAMIL-FOSFATO

\ CICLO DE LA UREA

CITRULINA

\

ARGINASA
UREA

ARGININA

CITOPLASMA



Tratamiento del CU

! Exégeno \ Endégeno
Restriccion de proteinas Elevado aporte caldrico
naturales

Reemplazamiento
enzimatico: {futuro?

Reemplazamiento
del producto: Arginina,
Citrulina...




MITOCONDRIA

AMINOACIDOS
ACETIL-CoA . .
N < cwmmro | Deficienciade OTC
AMONIO HCO3
e NAGS

CPS ++_——- N-ACETILGLUTAMATO

CARBAMIL-FOSFATO ocT ASPARTATO
b CITRULINA | ,p
oRr HNA AS
AR GININ CINATO
GININ A Bl
CITOPLASMA
ARGIMNASA *\

UREA

FUMARATO




Que estudios debemos hacer ante
sospecha de hiperamonemia?

Protocolo de recogida






Evolucion

-Ingresa a planta estable, sin alteraciones al examen fisico

-Se continua tratamiento con Duocal oral, Carbaglu, Arginina y
los cofactores

-Dieta exenta de proteinas aumentando en dias sucesivos la
cantidad de proteina y retirando paulatinamente los
medicamentos

- Control de amonio y gases diarios sin mostrar incidencias

-Ante estabilidad clinica se decide alta hospitalaria y control
ambulatorio



Diagnosticos

e HIPERAMONIEMIA

« SOSPECHA DE METABOLOPATIA

e INFECCION INTESTINAL POR ENTEROVIRUS

o ACIDOSIS METABOLICA HIPERLACTACIDEMICA



Actualmente

e Asintomatica, dieta con proteinas y controles
seriados de amonio dentro el rango de la normalidad

e Dos estudios completos metabolicos-> NORMALES

e Estudio genético: negativo C. urea. Resto Pendiente



Conclusiones

e Los hechos GRAVES pero infrecuentes requieren
mayor PROTOCOLIZACION

e La mayoria de los diagnosticos de hiperamonemia
va depender de |la sospecha clinica del médico.
Importante pensar en en metabolopatia ante un
paciente con encefalopatia

e Sin importar la etiologia de la hiperamonemia
empezar tratamiento: SALVA VIDAS



