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Z uwagi na fakt, Ze czas trwania $pigczki i szczytowe stezenia amoniaku majg bardzo duzy wptyw na rokowanie,
nie wolno opozniac terapii. W szpitalach pediatrycznych powinny zawsze znajdowac sie leki pierwszego rzutu

i gotowe protokoty w zakresie sposobu postepowania, sporzadzone w formie pisemnej zgodnie z wytycznymi
zespotow ekspertow.

W przypadku pacjenta w przetomie hiperamonemicznym,

nalezy skontaktowac sie ze specjalista choréb metabolicznych

i zorganizowac szybkie przeniesienie do specjalistycznego osrodka
choréb metabolicznych po uprzednim:

1) Wyeliminowaniu biatka z diety
2) Rozpoczeciu podawania 10% roztworu glukozy drogg dozylng (IV)
3) Wprowadzeniu lekéw pierwszego rzutu*

— T
I g

S e
Ak e

4) Pobraniu osocza i moczu dla celéw diagnostycznych, bez op6znienia w rozpoczeciu leczenia e
poczatkowego. 0
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* W celu uzyskania doktadniejszych informacji na temat lekéw pierwszego rzutu, prosimy siegna¢ do pozycji “Suggested
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guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders”, Haberle et al., 2012, Orphanet Journal of Rare ?:‘_.f DA
Diseases: page 9, table 4 [Sugerowane wytyczne w zakresie diagnozowania i leczenia zaburzer cyklu mocznikowego] :.-F. Ts -"'h. :
T
Diagnostyka specyficznych zaburzen
e e =S Ee

i poczatkowe leczenie powinny by¢
prowadzone jednoczes$nie’
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Hiperamonemia moze kryC sie za Sepsaq

ZDEMASKUJ AMONIAK

~ RARE DISEASES
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Zaburzeniami oddychania

POMYSL HIPERAMONEMIA!

U noworodkow z zaburzeniami o istotnym znaczeniu klinicznym, u ktérych podejrzewa sie sepse,
w poczatkowej diagnostyce réznicowej nalezy zawsze uwzglednia¢ hiperamonemie.’

Zasadowica oddechowa u noworodka powinna skfoni¢ do niezwtocznego oznaczenia stezenia amoniaku,
poniewaz jest obecna w ponad 50% ostrych zaburzen cyklu mocznikowego.'

Obrzekiem mdzgu

Hiperamonemia moze wynika¢ z zaburzen cyklu mocznikowego
lub innych wrodzonych btedéw metabolizmu, ktére powoduja wtérna
hiperamonemie:’

» Pierwotna hiperamonemia jest wynikiem defektu jednego z enzyméw cyklu mocznikowego
lub transporteréw ornityny lub asparaginianu/glutaminianu?

»  Wtdrna hiperamonemia jest spowodowana przez defekt wystepujacy poza cyklem mocznikowym,
ktéry wptywa posrednio na dziatanie cyklu mocznikowego poprzez blokowanie lub niedobér
substratow?
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SPRAWDZ AMONIAK!

Hiperamonemia jest stanem zagrozenia zycia, ktory moze wystapic¢ u pacjentow w kazdym wieku?

Prawidtowe stezenia amoniaku w osoczu wahajg sie od 50 do 159 umol/l (85-271 ug/dl) u noworodkéw
(tetnicza krew pepowinowa) i od 24 do 48 umol/l (41-82 ug/dl) u niemowlat i dzieci?
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Aby zdiagnozowaé hiperamonemie:?

» Oznacz stezenie amoniaku w swobodnie wyptywajacej krwi zylnej lub tetniczej

» Pobierz krew z wykorzystaniem $rodka przeciwkrzepliwego (EDTA lub heparyny),
najlepiej do schtodzonej probdwki (aby zapobiec uzyskaniu wyniku fatszywie dodatniego)

» Uzyj wody z lodem do transportu probki, zamiast przechowywac jg bezpo$rednio w lodzie
(aby zapobiec hemolizie)

»  Wyizoluj osocze w ciggu 15-30 minut

» Niepokdj dziecka lub wysitek fizyczny przed pobraniem krwi do badania moze prowadzi¢
do fatszywie dodatnich, wysokich stezeri amoniaku
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Algorytm diagnostyki hiperamonemii’

HIPERAMONEMIA
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Weczesniak oworode :
urodzony o czasie
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CIT2
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ARG1 D (arginase 1 deficiency) - niedobér arginazy |, ASL D (arginosuccinate lyase deficiency) - niedobor liazy argininobursztynianowej; ASS D (arginosuccinate synthetase deficiency) - niedobér syntetazy argininobursztynianowej; CIT 2 (citrullinaemia
type 2) - cytrulinemia typu 2; CPS D (carbamoyl phosphate synthetase deficiency) - niedobor syntetazy karbamoilofosforanowej; FAOD (fatty acid oxidation defects) - zaburzenia utleniania kwasow ttuszczowych; HHH - (hyperornithinaemia
hyperammonaemia homocitrullinuria syndrome) - zespét hiperornitynemii/hiperamonemii’homocytrulinurii; HI-HA (hyperinsulinism-hyperammonaemia syndrome) zespot hiperinsulinizmu/hiperamonemii; HMG (3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA lyase
deficiency) - niedobor liazy HMG CoA,; LPI (lysinuric protein intolerance) - lizynuryczna nietolerancja biatka ; NAGS D (N-acetylglutamate synthase deficiency) - niedobér syntazy N- acetyloglutaminianowej; OAT D (ornithine aminotransferase deficiency)
- niedobor aminotransferazy ornitynowej; OTC D (ornithine transcarbamylase deficiency) - niedobér transkarbamylazy omitynowej; PC D (pyruvate carboxylase deficiency) - niedobor karboksylazy pirogronianowej; P5CS D (A1 pyrroline-5-carboxylate
deficiency) - niedobér A1 pirolino-5-karboksylanu; THAN (transient hyperammonaemia of the newborn) - przejéciowa hiperamonemia noworodka.
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