e Oscar Manrique. Pediatra. Coordinador del grupo.
e Ana Pastor Filguera. Enfermera neonatos

e Lucia Balaciart. Enfermera pediatria.

e José Sempere Baeza. Medico laboratorio.

e Miriam Salvador. Neonatologo

e Paco Gomez. Neuropediatra

Grupo de enf. e Marta Gonzalez. UCIP.
metabdlicas e Eduardo Climent. Farmacia.
pediatricas. e Chari Sanchez. Unidad de enf raras de Adultos.

‘meétabodlico's

RECOGIDA DE MUESTRAS ANTE UNA
SOSPECHA METABOLICA FUERA DEL
HORARIO DE MANANAS.

GRUPO ENFERMEDADES METABOLICAS EN NINOS.




1. EXTRACIONES POR ENFERMERIA

Ante un nifio en urgencias o UCIN o UCIP con sosplea de descompensacion
metabdlicasin diagnosticar de deben extraer las pruebas detaiciar cualquier
tratamiento aunque solo sea fluidos o dietético.

A Muestras esenciales
* Muestra en papel seco. (debe disponerse de egielep@n urgencias,
planta, UCIP y neonatos.) Es el mismo papel quesaeen neonatos para
pruebas del talon.

Las siguientes muestras van por orden prioritaribase a datos generales ajustables a cada caseollmenes son
aproximados para neonatos ver anexo 2

e Muestra de suero para urgendiago tapon verde)1 tubo unos 3ml

* Muestra de gases Yy acido lact{ggringa heparinizada). 1ml.

* Muestra de Amoni¢EDTA tapon morado) Sin compresor a ser posible
y llevar en hielo a laboratorio de urgenciagibo 3ml

* Muestra de suergtubo de tapon amarillo con separador de gelosa)
1tubo de 3ml para menos de 15 kg. O de 10ml yneallB-10ml para mayores

« Muestra de coagulaciditrato Tapon azul) Llevar a Banco de sangre.
1,8ml

* Recoger una muestra fresca de orina urgente (ORA. CETONICOS
az. reductores en orina)YDDA LA ORINA DE LAS primeras
HORAS para conservar.4-8h Generalmente desde el momento que
llega hasta la mafiana siguiente. Suele ser necesarilar.

B Se hara Stick de cuerpos cetOniBoSANGRE ( Es como el
dextro). Esta disponible en Planta y urgenciaseghbafria. Se registrara debidamente ¢
dato en Orion. Junto con la cetonuria.

C Si acidosis intenSailorarTubo de perclérico Plastico blanco2 ml de
sangre mas 2ml de percléricoyer anexo 3

Es para (PirGvico, aceto acetato e OH-butirate(@simo se hace por Stick de cuerpos
cetonicos también).

D OpCiOI’]8.| puncic’)n lumbasolo en casos de que se haga por otro
motivo se guardara muestra extra para analizar.



2. VOLANTES PEDIATRA

Se solicita;

1. los volantes urgentes

2. la peticion electronica etiquetada como perfil pito SOSPECHA DE ENF
METABOLICA

3. Se cumplimenta el INFORME CLINICO METABOLICO (esta Orion
SOLICITUDES POR PACIENTE con el resto de peticigngsuna hoja de
consulta al Dr. Sempere. Se remitira TODO al Latwio de urgencias previo
contacto telefénico con el médico de alli que digpde copia de este
protocolo..

Se anotara en historia electréonica de Orion :

1. Eldxt. ylos c. cetonicos de las tiras en sangrerjna densidad pH glucosuria y
centonuria. se registrara resultado en orion.

2. Cualquier dato importante que este en papel yisa denocer




3. LOS MEDICOS DE LABORATORIO

a/ Se realizaran las pruebas urgentes.
» Sangre (Glucemia, iones, urea, creatinina, gasesnio GOT GPT Lactico ac.
aricoy CPK).
* Coagulacién Se hace EN BANCO DE SANGRE
e Orina densidad pH glucosuria y centonuria.

b/  Se conservaran las pruebas para el digesigu
En LABORATORIO DE URGENCIAS el personal:
» Centrifugara el plasma y se congelard EN LAB URGEANEC
» Se congelara la orina si es de un minimo de 1XHseadebe indicar el tiempo
en la peticion y el volumen) Y LCR si lo hubieragaruebas metabdlicas.
* El papel seco se dejara en un sobre cerrado cwndre del paciente.
* Se congelara todo junto en un contenedor a nonebl& dr: Sempere
(congelador de Urgencias) dejando una nota para&uecoja el primer dia de
diario y se lleve al Laboratorio General a la S&eale Bioguimica.

Nota: El sobre con el papel impregnado de sangre chaojéade consulta y la hoja de
datos clinicos redactada. Se dejaran en una cdrpetparente en un lugar visible para
remitirla al Laboratorio general junto con las ntuescongeladas.

El siguiente dia de diario el Dr. Sempereontactara con uno de los pediatras del
grupo para la redaccion completa de volantes nenteg. Dr. Manrique 445455 o
cualquier otro miembro del grupo.

Los mucopolisaridos en orina se afadiran a laipetal dia siguiente si el equipo lo
considera oportuno.



Anexo 1.

ESTUDIO METABOLICO BASICO ORIENTATIVO.

URGENTE

Gases Y lactato.

Hemograma y amonio.

lones urea creatinina y glucemia.

GOT GPT y CPK.

Coagulacion.

Orina: Ph densidad glucosa y c. ceténicos.

Test rapido de c. cet (stick en planta)

DIFERIDO.(se hara por nuestro equipo al dia sigelen
Test rapidos ( az. reductores en orina en HGUAy&ulfitest en orina valencia)
Amino &cidos en sangre y orina.(orina de12-24 hbiexs homogeneizada)
Ac organicos en orina. (orina del2-24 horas bmndygeneizada)

Carnitinas y Acilcarnitinas.

Si dismorfias y/o alteracion multiorganica valordiDC o Xialotrasferrinas y ac
grasos de cadena muy larga (espectro zelwegeradoeodistrofia).

Si sospecha de mucopolisaridosis ( dismorfiassajtielética y multisistemica) .

Mucopolisacaridos en orina.
Si acidosis intensa T.D.C. Piravico, aceto-aoeydbeta OH butirato.
Si hipoglucemia Insulina y péptido C.




ANEXO 2

EN NEONATOS

» Muestra de sangre en papel seqmara determinacion de carnitina y
acilcarnitina( es el mismo papel utilizado para las PM que ssientra
localizado en la mesa central de la SaRgllenar 2 circulos de sangre e
introducir posteriormente el papel en un sobre pamratirlo al

laboratorio evitando que la muestra sea contaminada

» Muestra de suero en microtainer de tapon verdpara bioquimica
urgente (glucemia, calcio, magnesio, iones, ureationina, GOT, GPT,
ac. urico y CPK Molumen: 0,5 ml.

» Muestra de suero en microtainer de tapon morado (EDA) para

determinacion urgente de amonio. La extracciéreakzara sin

compresor y la muestra se transportara en higlbaatorio de

urgenciasPara la determinacion de amonio se necesita un tubp volante a parte del resto
de determinacione&/olumen: 0,5 ml.

* Muestra de suero en tubo de tapdn amarillcon separador de gelosa
para determinacion de aminoacidos, ac.grasos @émaddrga y
sialotransferrinaVolumen: 2-2,5 ml.

« Si acidosisMuestra de suero en tubo de percléricpara determinacién

de piruvato, aceto-acetato e OH-butirato ( estmdltambién se puede

determinar con Stick de cuerpos certénicos en sargrs tubos de

perclorico (contienen 1 ml de perclérico) estandlizados en la neve

de la Sala de preparacién de medicacion o se safi@n el momento a Laboratorio (
especificar que los queremos con 1 ml de percliriolumen: 1 m] (importante

gue se guarde la proporcion con el perclorico: Halsangre + 1 ml de

perclorico)

» Muestra de orina en tubo secaue se transportara en hielo a laboratorio
de urgencias para realizar Sulfitest. Iniciar tanlyecogida derina de
12-24 horaspara determinacién de aminoacidos y ac organicos.

« Valorar realizalPuncién lumbar y extraer muestra para determinacién
de lactato 10 gota$, piruvato (8-20 gotayy aminoacidosl0 gota3

— Valorar realizar también: Gasometria, Coagulacion basica, cuerpos cetoaitsangre y
Labstix en orina (densidad, pH, glucosuria y cetiaju




ANEXO 3

INSTRUCCIONES PARA LA RECOGIDA DE MUESTRAS PARA LA
DETERMINACION DE AMONIO y
ACIDO LACTICO, ACIDO PIRUVICO ¥ CUERPOS CETONICOS

Grupo muscular relajado.

{del brazo donde se realiza la extraccion)

Extraccion sin torniquete.
(retirar el tornigquete una ver localizada la vana, desechar primera fraccidn|

Conservar la muestra en frio.
{bafio de hielo)

Remitir inmediatamente al laboratorio.

LACTICO, PIRUVICO Y CUERPOS CETONICOS

AMONIO

Tubos que contienen 2ml de
perclérico.

ESTAN EN NEVERA.

En neonatos y casos

especiales usar 1ml pero no

se podra comprobar.

.| Afadir exactamente la
misma cantidad de sangre

total 2ml o 1ml
Tubo de EDTA
(tapén morado)

Poner en bafo de hielo
Tapar con parafilm

Invertir varias veces
Poner eén bafio de hielo




ANEXO 4

Obtencion, conservacion y transporte de
especimenes de sangre en papel
para analisis de acilcarnitinas

= Contenedor de muestra: Tarjetas azules utilizadas para las repeticiones del cribado neonatal |
Papel Whatman 903 ). Se pueden encontrar en la maternidad del hospital.

» Depositar una gota de sangre sobre el papel
o Utilizar la sangre sobrante en la jeringa (NO UTILIZAR SANGRE CON ANTICOAGULANTES |

o Comprobar que guedan correctamente impregnadas las 2 caras.
o Rellenar 2 circulos siempre que sea posible.

= |dentificar la muestra con nombre y apellidos del paciente y n? de registro del laboratorio. Poner
en la parte superior de la tarjeta ACILCARNITINAS,

ELITTITN o 12 #T_LE"E’.“_._LH
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e S AR

Supme ACLEARNINAS ]

= Dejar secar hasla gue la sangre se oscurezca.

» |ntroducir la tarjeta en un sobre de papel en el que ponga ACILCARMNITINAS.

= Adjuntar el sobre a la solicitud o lista de trabajo.

= Almacenar a temperatura ambiente hasta su envio al laboratorio de metabolopatias.
= Enviar, por el procedimiento habitual, al laboratorio de metabolopatias.



