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» W okresie okotodiagnostycznym

» W stanie nagtym
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Objawy nagte, niespecyficzne:
» Apatia i sennosé lub nadpobudliwos¢

»Zaburzenia chodzenia, rwnowagi,
ruchowe

»Stany napadowe, drzenia
»Wymioty, niecheé do jedzenia
> Spiaczka, ALTE
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Co przypomina zespot zatrucia®? Q@
Krytyczne podejscie do rozpoznania
‘gSepsa
*Zapalenie opon mozgowo- gf
rdzeniowych/mozgu 6
*Mozgowe porazenie dzieciece...

Koniecznosc roznicowania z wrodzonymi
wadami metabolizmu

OPOZNIONE ROZPOZNANIE

GORSZE ROKOWANIE




Kiedy mysle¢ o kryzie metabolicznej?

*Objawy psychiatryczne (np. zaburzenia
zachowania, psychozy, omamy)

*Niespodziewane pogorszenie kliniczne po
porodzie

*Nawracajace ep.izody odwodnienia, b6éloéw

miesni, rabdomiolizy, neuropatii
obwodowej
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W jakich chorobach mogg wystgpic
kryzy metaboliczne?
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eZaburzenia metabolizmu aminokwasow (np. MSUD)
* Acydurie organiczne (np. MMA, PA, IVA)

e Defekty cyklu mocznikowego (np. def. OTC)
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Kiedy mys

eC o kryzie metabolicznej?
Pacjent ze znang wrodzong wadqg metabolizmu

Objawy jak w chorobie infekcyjne;j
(opcjonalnie)
Trudnosci w karmieniu
Nawracajgce wymioty
Zapach (opcjonalnie)
Zaburzenia Swiadomosci
Zwiekszone/zmniejszone napiecie

miesniowe
Zaburzenia ruchowe, padaczka
Spiaczka
Zgon
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Skutecznosc leczenia zalezy od wtasciwe]
diagnozy

v gazometria

v’ glukoza, kwas mlekowy, amoniak

v’ ketony w moczu (test paskowy)

v’ AspAT, AIAT, GGTP

v CK

v’ kreatynina

v’ sdd, potas, wapn, fosforany

v’ koagulogram
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Skutecznosc leczenia zalezy od wtasciwe]
diagnozy
v gazometria

v’ glukoza, kwas mlekowy, amoniak

v’ ketonv w moczu (test naskowv)

v Zabezpiecz dodatkowe probki: surowicy, osocza, moczu, SKK
na testy metaboliczne!

v CK

v’ kreatynina
v’ sdd, potas, wapn, fosforany
v’ koagulogram
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Skutecznosc leczenia zalezy od wtasciwe]
diagnozy

v gazometria

v’ glukoza, kwas mlekowy, amoniak

v’ ketonv w moczu (test naskowv)
v Zabezpiecz dodatkowe probki: surowicy, osocza, moczu, SKK
na testy metaboliczne!

/ kr(\—'\-l-\ln:.n—'\ , : :
Zabezpiecz probki post mortem: na DNA, bioptaty

v sé (zaleznie od objawow)!
v’ koagulogram
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Infrastruktura i organizacja pracy Zespotu

Cztonek Zespotu Zadania i odpowiedzialnos¢

Specjalista pediatrii metaboliczne;j Dostepny 24h/7 dni, koordynacja leczenia

Dietetyk Kalkulacja catkowitej podazy (doustne;j i
dozylnej), gt. przy zamianie sposobu zywienia

Farmaceuta Zapewnienie dostepnosci lekdw sierocych,
wigzgcych amoniak itp..

Nefrolog/dializant Hemodializa/ -filtracja

Chirurg Zatozenie wejscia centralnego

Intensywista Wsparcie oddechowe

Diagnosta laboratoryjny Dostepnosé badan: amoniaku, aminokwasodw,

profilu kwaséw organicznych w moczu
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Infrastruktura i organizacja pracy Zespotu

Cztonek Zespotu Zadania i odpowiedzialnos¢

Specjalista pediatrii metaboliczne;j Dostepny 24h/7 dni, koordynacja leczenia

Dietetyk Kalkulacja catkowitej podazy (doustne;j i
dozylnej), gt. przy zamianie sposobu zywienia

Farmaceuta Zapewnienie dostepnosci lekdw sierocych,

Nefrolog/dializant wigzgcych amoniak itp..

Chirurg Zatozenie wejscia centralnego

Intensywista Wsparcie oddechowe

Diagnosta laboratoryjny Dostepnos¢ badan: amoniaku, aminokwasow,

profilu kwaséw organicznych w moczu

DZIALANIE ZESPOLOWE
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Dziekuje za uwage!
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