Maladie metabolisme
· Acidose: spt respiratoire

· Hypoglycémie: spt neurologique

· Hyperamoniémie: anomalie de la conscience, anomalies resporatoires

· Insuffisance hépatique: hypoglycémie, troubles de la crase, hyperamoniémie

Signes et symptômes d’appel
· Survenue suite à changement de régime ou suite à infection

· Anamnèse familiale

· Acidose => respiration typique

· HSM

· Hypoglycémie

· Vomissements

· Anomalie des phanère

· Anomalie des odeurs (hyperamoniémie)

· Anomalie de la croissance 

· Anomalie ophtalmique

· Convulsion, regression neurologique

· Diminution de l’état de conscience

· Néoglucogenèse: aa => pyruvate => glucose

· Lactates <=> pyuvates: sont en équilibre => rapport lactate/pyruvate > 30=>Chercher un pb dans la chaine respiratoire et pas juste une hypoxémie aigue

· Pd repas stockage du glucose dans foie sous la forme de glycogène puis utilisé comme réserve 4h plus tard

· Les GR et le SNC n'utilisent que le glucose

· Organes les plus touchés = gros consommateurs d'énergie (foie, snc, reins, ...)

· Formation de corps cétoniques depuis les AG si manque en sucre=> pas ou peu de corps cétoniques dans les hypoglycémies du MCAD car les AG ne peuvent pas être bien métabolisé

· Insuff SR à l'adolescence chez garcon=> Penser à adréno-leucodystrophie (lié à l'X)

Labo bilan de 1ère intention:
· Demander le detail du Güthrie car tout est disponible mais que sur demande
· Gazométrie: acidose, AG (N<16)
· FSC, CRP (Penser à maladie métabolique si tableau de sepsis chez NNé avec CRP<10)

· Test hépatiques, urates, amonium, lactates, glucose, corps cétoniques, CK

· Stix urinaire avec corps réduteur + ac oganiques

· aa, profil des acyl-carnitines

· Rx: dysostose, épiphyses, nephrocalcinose, calcifiations surrénale, 

· Besoin d'un consentement écrit pour toutes les analyses génétiques à transmettre au labo

Traitement

· Donner du glucose +/- insuline

· hémodialyse si besoin d'éliminer les toxiques accumulés

Maladie métabolique

1) type intoxication

· Anomalie des:
· aa (phe, tyr, leuc) 

· an du cycle de l'urée

· acidurie organique

· galactosémie

· intolérance au fructose

· Typiquement, il y a un intervalle libre (semaines -année) puis spt svt intermittents

· Spt: vomissement, léthargie, insuffisance hépatique; 

· Labo: acidose, lactate, amonium, hypoglyémie

