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• Dças Intoxicação

• Dças Défice Energético

• Dças Moléculas Complexas

Grupos de DHM

A intervenção terapêutica é mais eficaz em 
patologias dos dois 1ªs grupos

• G, Lact, Amónia, gasimetria, iono, CC

• AA, AO, Acilcarnitinas, doseamentos enz, estudos funcionais

Diagnosticadas/suspeitadas através de 
alterações bioquímicas acessíveis
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Alto índice de suspeição

achados 
inesperados

envolvimento 
multiorgânico

evolução 
inesperada

2º filho afetado

1º Excluir Dças tratáveis

rastreio NN alargado
rastrear por degraus e 

prioridades
colheitas “em bloco” 

SOS

Percurso “moderno”

painéis genéticos

Percurso clássico:

hx clínica (antecedentes), 
exame físico 

laboratório básico avaliação multiorgânica
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Diagnóstico de DHM por rastreio

• rastreio universal

• rastreio de populações em risco

Diagnóstico de DHM por suspeita clínica

• sintomas ante ou neonatais

• malformação, displasias, alt funcionais

• sintomas agudos ou recorrentes

• coma, ataxia, vómitos, intolerância exercício, cardíacos, 
renais, hepáticos, ...

• sintomas crónicos ou progressivos

• frequentemente com envolvimento neurológico



DHM

Apresentação aguda clássica

Intervalo livre

Início agudo coincidente com período catabólico / vacinas 

/Ingestão de determinados alimentos ou medicamentos

Avaliação inicial em “crise”

Apresentações crónicas

Progressivas 

Independentes de alimentos /medicamentos /estados 

catabólicos

Envolvimento multiorgânico, freq SNC

Exames lab mais complexos
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• Lab inicial consiste em 

exames de rotina 

acessíveis

• Podem definir quadros 

sugestivos de DHM:

• Hipoglicemia

• hiperamoniémia

• Acidose ou alcalose

• Cetose

• Hiperlatacidémia

• Disfunção de órgãos:

• Rim

• Fígado

• Cérebro

• Coração

• Músculo

• pâncreas
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Inherited Metabolic Diseases, A Clinical Approach

Editors: Hoffmann, Georg F., Zschocke, Johannes, Nyhan, William L. (Eds.), 2017



Emergências em DHM

Só reconhecendo se trata

Reconhecimento rápido é essencial

Manifestações são inespecíficas e geralmente GI / neurológicas

Diminui mortalidade / Melhora prognóstico

Frequentemente a gravidade da 1ª crise determina o prognóstico

O melhor tratamento é a prevenção da recorrência de novas crises

Nas dças crónicas progressivas o diagnóstico importa

Algumas já com tratamento

Aconselhamento genético familiar
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HIPOGLICEMIA - distúrbio metabólico frequente

• hipoglicemia quando G < 50mg/dl, mas sintomas       

podem aparecer antes

• avaliar no coma de causa desconhecida

• mais frequentes: hipoglicémia cetótica e causas 

endocrinológicas

• colheitas em bloco no período de hipoglicemia (sangue, 

urina, Guthrie)

Outras causas importântes são a dça hepática e efeitos 2ºs de 

fármacos

O Timing da hipoglicemia e a presença /ausência de CC são 

essenciais

• hipoglicemia hipocetotica aleatória – hiperinsulinismo

• hipoglicemia hipocetotica do jejum longo – défices BOAG

• hipoglicemia do jejum curto - glicogenoses
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HIPERAMONIEMIA - emergência clínica e deve ser evocada em 
coma de causa desconhecida

O seu doseamento deve fazer parte do laboratório de rotina

É altamente sugestiva de DHM mas existem outras causas

• má colheita, falência hepática, 2º a fármacos (VPA)

Dças do ciclo da ureia são o paradigma da hiperamoniémia

• mais frequente é o défice de OTC

• diagnostico pela cromatografia AA pl e urina e acido orótico
urina. Algumas pelo perfil acilcarnitinas

Outras DHM que cursam com hiperamoniemia

• acidurias orgânicas (CC+++)

• défices da BOAGCL (hipoG)
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Acidose metabólica e cetose na criança, excluindo diabetes, 
são palavras chave para acidúria orgânica

• obrigatório testar cetonúria / cetonemia (n<1mM)

As acidúrias orgânicas mais frequentes

• propiónica, metilmalónica, isovalérica, défice múltiplo das 
carboxilases e 3 metilcrotonilglicinúria

O Laboratório de rotina revela

• baixo pH sg e urina, baixo bicarbonato, aumento do hiato 
aniónico, CC++++ 

O Laboratório especializado

• cromatografia de ácidos orgânicos

• perfil de acilcarnitinas em cartão

• Estudos genéticos
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Mensagem Final

Pensar em DHM paralelamente a outros diagnósticos

Pensar 1º em Dças tratáveis

Iniciar de imediato tratamento sintomático (colheitas prévias)

Laboratório básico deve estar em todos os hospitais (lactato e 

amónia)

Permite o diagnóstico diferencial e início de atitudes terapêuticas

O Lab específico é acessível, incluindo estudos confirmatórios

Rastreio NN alargado ampliou nº de diagnósticos (23+1) e melhorou 

o prognóstico

Muitas não estão incluídas no rastreio NN (Galactosémia e Frutosémia, 3 

DCU, Glicogenoses, LSD, PRX, CDG, CRM…)
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