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REZUMAT
Frecvent, bolnavii cu afecţiuni metabolice (boli datorate dezechilibrelor electrolitice, disfuncţii endocrine, boli 
înnăscute de metabolism) prezintă simptome similare cu ale altor urgenţe, în particular în perioada de nou-
născut şi sugar. Autorii prezintǎ principalele urgenţe: în cazul dezechilibrelor electrolitice – hipoglicemia, hi-
ponatremia, acidoza metabolicǎ şi hipocalcemia neonatalǎ; în cazul disfuncţiilor endocrine – insufi cienţa 
suprarenalianǎ şi criza hipopituitarǎ neonatalǎ; în bolile înnăscute de metabolism – acidoza, hiperglicemia/
hipoglicemia, hiperamoniemia, simptomele clinice asociate acestora şi tratamentul recomandat.

Cuvinte cheie: boli metabolice, urgenţe, copil

REFERATE GENERALE

Bolnavii cu afecţiuni metabolice prezintă frec-
vent simptome similare celor ale altor urgenţe (in-
fec ţioase, neurologice, toxicologice), în particular 
în perioada de nou-născut şi sugar:

• hipoglicemie (exemplu: în hiperinsulinism, 
boli de stocaj al glicogenului, defecte mito-
con driale);

• insufi cienţă cardiacă (exemplu: defecte ale 
oxidării acizilor graşi);

• hiperlactacidemie primară (exemplu: defecte 
enzimatice);

• insufi cienţă hepatică (exemplu: galactozemie, 
intoleranţă ereditară la fructoză, tirozinemie 
tip I);

• convulsii intratabile;
• deteriorare neurologică (exemplu: boala uri-

nilor cu miros de sirop de arţar, acidurii or-
ganice, defecte în ciclul ureei).

Bolile metabolice includ:
a. boli datorate dezechilibrelor electrolitice;
b. disfuncţii endocrine;
c. boli înnăscute de metabolism.

a. Boli datorate dezechilibrelor electrolitice – 
urgenţe

Hipoglicemia
Hipoglicemia este una dintre cele mai frecvente 

probleme metabolice, în special la nou-născut. 

Cauzele hipoglicemiei sunt numeroase:
• scăderea producţiei/disponibilităţii glucozei: 

malnutriţie, post, malabsorbţie, diaree, de po-
zite de glicogen reduse (prematuri, greutate 
mică la naştere);

• creşterea utilizării glucozei: stări de hiper in-
sulinemie (sugar provenit din mamă dia be-
tică, nesidioblastom, adenom/hiperplazia ce-
lu lelor insulare, sindrom Wiedemann-
Beckwith);

• stres (infecţii, sepsis);
• boli înnăscute de metabolism;
• defi cite hormonale (insufi cienţă supra re na-

liană, defi cit de hormon de creştere, defi cit de 
glucagon);

• cauze iatrogene: intoxicaţii (etanol, pro pra-
nolol, salicilat), sindrom Reye, tratamente hi-
po glicemiante (1,6,10).

Simptomele hipoglicemiei se împart în două 
categorii:

1. simptome asociate cu activarea sistemului 
nervos autonom (adrenergic): tahicardie, ta-
hi pnee, vărsături.

2. simptome asociate cu scăderea utilizării ce-
rebrale a glucozei (neuroglicopenice): ina pe-
tenţă, letargie, alterarea statusului mental, 
convulsii (3,6,9,10).
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La sugari, simptomatologia poate include şi hi-
potonie, hipotermie, exagerarea refl exelor primitive 
şi tulburări de alimentaţie.

Detectarea precoce a hipoglicemiei este foarte 
im portantă deoarece distrugerea cerebrală per ma-
nentă începe la scurt timp, iar hipoglicemia apărută 
la bolnavii care necesită resuscitare în Terapie in-
tensivă este asociată cu mortalitate crescută.

Tratamentul acut al hipoglicemiei constă în ad-
ministrarea glucozei în bolus 0,2-1 g/kgc (soluţie 
10% la nou-născuţi şi sugari şi soluţie 25% la 
copii). După bolus, se va continua administrarea 
glucozei (6-10 mg/kgc/min) pentru menţinerea ho-
meostaziei normale a glucozei (4,6,10).

Dacă hipoglicemia persistă, se va lua în con-
siderare apariţia statusului hiperinsulinemic şi se va 
administra Octreotid 20-50 μg subcutanat sau 
glucagon 0,1-0,2 mg/kgc (maximum 1 g/kgc). 
Glucagonul nu este efi cient la pacienţii cu pierderi 
ale depozitelor de glicogen (de exemplu, în boli 
ereditare de stocaj).

În hipoglicemia refractară se va asocia şi tra ta-
ment medicamentos cu Hidrocortizon 2-3 mg/kgc 
sau 25-50 mg/m2 sau ACTH 4U/kg/zi.

Controlul glicemiei se va face la intervale de 30-
60 minute până la normalizarea glicemiei, apoi la 
intervale de 8-10 ore (7).

Hiponatremia
Mai puţin frecventă comparativ cu hipoglicemia, 

hiponatremia (valori ale sodiului sub 125-130 
mEq/l) este o tulburare frecventă la copiii spitalizaţi. 
Totuşi, dupǎ convulsiile febrile, hiponatremia re-
prezintǎ a doua cauzǎ de convulsii la copiii cu 
vârsta sub 2 ani (4)

Poate fi  cauzată de: 
• pierderi saline prin vărsături sau diaree;
• administrarea în exces a diureticelor;
• insufi cienţă suprarenaliană;
• prezenţa apei în exces (sindrom indus de in-

fecţii prin secreţie inadecvată de hormon an-
ti diuretic, sindrom nefrotic, ciroză).

La sugari, hiponatremia este frecventă datorită 
pierderilor gastro-intestinale în exces prin vărsături 
sau diaree prelungită sau datorită diluţiilor ina dec-
vate ale laptelui praf (3).

Manifestările clinice precoce de hiponatremie 
includ: anorexie, agitaţie sau apatie, dezorientare. 
Ma nifestǎrile tardive includ: letargie, scǎderea re-
fl exelor, vǎrsǎturi, diaree, convulsii, colaps circu-
lator (4).

Tratamentul constă în primul rând în tratamentul 
cauzei care a determinat hiponatremia. Tratamentul 
agresiv cu soluţie salină hipertonă 3% (514 ml/kgc) 

va fi  iniţiat numai când sunt prezente simptome im-
portante cum ar fi  convulsii şi comă. O cantitate de 
5 ml/kgc administrată în 10-15 minute creşte ni-
velul natremiei cu aproximativ 5 mEq/l.

Defi citul de sodiu va fi  calculat cu formula:
necesar Na+ (mEq) = 0,6 x greutatea (kg) x 

(Na+ normal – Na+ măsurat).
După corecţia simptomelor, scopul tratamentului 

este de a creşte lent nivelul Na+ în ritm de 0,5 mEq/l 
(maximum 12 mEq/l/zi) cu NaCl 0,9%.

În cazurile cu defi cit de hormon antidiuretic, vor 
fi  restricţionate lichidele (2/3 din necesar) şi se va 
administra Furosemid 1-2 mg/kgc.

La nou-născutul cu convulsii intratabile de etio-
logie neprecizată se va administra Piridoxină 100 
mg i.v.

Acidoza metabolică
Acidoza metabolică apare prin trei mecanisme 

ma jore:
1. pierderea bicarbonatului prin tractul gastro-

intestinal sau renal;
2. exces de acizi prin producţie endogenă sau 

din surse exogene;
3. excreţie redusă a acidului de către rinichi.
Cauzele acidozei metabolice datorate defi citului 

anionic sunt: 
• în cazul unui defi cit anionic normal (124): 

gastroenterită, acidoză tubulară renală, insu-
fi cienţă suprarenaliană.

• în cazul defi citului anionic crescut (peste 16): 
intoxicaţii cu metanol, paraldehidă, salicilaţi 
şi etilenglicol, uremie, acidoză lactică;

• boli înnăscute ale metabolismului carbo hi-
dra ţilor, aminoacizilor şi acizilor graşi;

• insufi cienţă renală cronică;
• înfometare (5,11).
Manifestările clinice ale acidozei metabolice 

sunt nespecifi ce şi includ alterarea statusului men-
tal, vărsături, suferinţă respiratorie. Un semn im-
por tant de alertă, în special la sugari, este tahipneea 
– un mecanism compensator care determină răspuns 
respirator alcalozic.

Tratamentul vizează:
• reechilibrare electrolitică;
• terapie specifi că a cauzei care a determinat 

acidoza metabolică.
Folosirea bicarbonatului de sodiu este con tro-

versată. Este recomandat doar în boli ereditare sau 
în cazuri în care acidoza determină aritmie im por-
tantă şi instabilitate hemodinamică. Bicarbonatul 
ameliorează funcţia cardiacă şi tensiunea arterială, 
dar benefi ciile sale sunt doar tranzitorii (3,6,10).
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Tratamentul cu bicarbonat poate fi  dăunător de-
oarece deviază curba de disociere oxigen-hemo glo-
bină spre stânga şi poate înrăutăţi hipoxia tisulară, 
în particular la pacienţii hipovolemici. De ase me-
nea, poate determina hipernatremie şi hipo pota-
semie. La nou-născut, perfuzia cu albumină 5% 
este mai puţin efi cientă comparativ cu administrarea 
bicarbonatului în corectarea acidozei metabolice.

Hipocalcemia neonatală
Cauzele hipocalcemiei precoce (valori ale cal-

ciului total sub 7 mg% şi ale calciului ionic sub 
3-3,5 mg%) sunt: prematuritatea, asfi xia neonatală, 
infecţiile, fototerapia, exsanguinotransfuzia, toxe-
mia gravidică, hiperparatiroidismul, diabetul ma-
tern (2).

Principala manifestare clinică este reprezentată 
de crizele de apnee. Alte manifestări sunt: hiper ex-
citabilitatea, tremorul, hipotonia, crizele de cianoză, 
convulsiile.

Tratamentul constă în administrarea pe cale en-
dovenoasă a unei soluţii de calciu în glucoză 10% 
până la dispariţia simptomatologiei. În timpul per-
fuziei cu calciu se va monitoriza frecvenţa cardiacă 
(risc de bradicardie) (4). Ulterior se va trece la ad-
ministrarea de calciu pe cale orală, eventual şi de 
vitamina D.

b. Disfuncţii endocrine – urgenţe
Insufi cienţa suprarenaliană este datorată fi e 

bolii suprarenaliene primare, fi e secundar supresiei 
hipofi zare.

Hiperplazia suprarenaliană congenitală este o 
cauză importantă de insufi cienţă suprarenaliană 
primară în perioada neonatală, în timp ce boala 
Addison este mai frecventă la copii şi adolescenţi, 
ca şi hiperplazia suprarenaliană secundară.

Expresia clinică a hiperplaziei suprarenaliene 
(defi cit de 21-hidroxilază) este consecinţa hiper-
androgeniei, cu sau fără defi cit de mineralocorticoid 
asociat (4).

Insufi cienţa suprarenaliană acută congenitală/
dobândită este asociată cu triada: hiponatremie, hi-
perpotasemie şi hipoglicemie (4).

În formele cu pierdere de sare, viaţa bolnavului 
este ameninţată de două riscuri majore:

• efectul cardiotoxic al hiperpotasemiei;
• colapsul hipovolemic.
În aceste forme, tratamentul constă în:
• tratamentul episodului acut de deshidratare: 

reechilibrare hidro-electrolitică sub controlul 
continuu al stării clinice de hidratare şi al 
electroliţilor serici şi urinari, administrarea 
de hemisuccinat de hidrocortizon i.v. şi 
Mincortid 2-4 mg/zi;

• tratament de întreţinere: asociere gluco cor-
ticoizi (hemisuccinat de hidrocortizon 25-50 
mg/m2 sau dexametazonă 0,1-0,2 mg/kgc) şi 
mineralocorticoizi (Fludrocortizon 0,1 mg 
per os zilnic) (4,6,10).

De obicei, hiperpotasemia se corectează prin 
reechilibrare hidro-electrolitică şi corticoterapie şi 
rareori necesită corecţie individuală deoarece nou-
născutul poate tolera niveluri mai crescute de po-
tasiu comparativ cu copiii şi adulţii.

Criza hipopituitară neonatală
Simptomele clinice apar în primele 12 ore de 

viaţă şi sunt reprezentate de: cianoză, letargie, con-
vulsii şi colaps circulator însoţit de hipoglicemie 
severă. Cazurile care supravieţuiesc prezintă şi 
icter prelungit.

Defi citul hormonal hipofi zar va fi  suspicionat în 
cazurile cu hipoglicemie persistentă însoţită de hi-
potensiune, iar la băieţi şi de micropenis şi testicule 
mici.

Tratamentul de urgenţă constă în administrarea 
de hidrocortizon şi glucoză pe cale endovenoasă, 
iar în cazul bradicardiei severe se vor administra 
hormoni tiroidieni (6,10).

c. Boli înnăscute de metabolism – urgenţe
Clasic, bolile înnăscute de metabolism (acidurii 

organice, boli în ciclul ureei, boala urinii cu miros 
de sirop de arţar, hiperglicemia non-cetozică, boli 
ale oxidării acizilor graşi, etc.) debutează după o 
perioadă liberă de sănătate aparentă care poate dura 
câteva ore (12-48 de ore), chiar câteva luni (6-8 
luni) fi ind urmată de evenimente ameninţătoare de 
viaţă (episoade recurente de decompensare meta-
bolică însoţite deseori de infecţii) (3,8,10). 

Cele mai frecvente manifestări clinice ale ur-
genţelor metabolice în bolile înnăscute de metabo-
lism sunt: vărsăturile recurente, tulburările neurolo-
gice (convulsii, hipotonie, comă) şi hipoglicemia. 
Pre  zenţa următoarelor simptome poate indica pre-
zenţa unei boli înnăscute de metabolism:

• acidoza şi hiperglicemia indică prezenţa aci-
demiei organice;

• hiperamoniemia şi alcaloza sunt caracteristice 
pentru tulburări în ciclul ureei;

• hipoglicemia este întâlnită în boli ale oxidării 
acizilor graşi;

• niveluri crescute ale lactatului în absenţa bo-
lilor cardiace, şocului sau hipoxemiei sunt 
sem  nifi cative pentru acidemii organice şi chiar 
hiperamoniemii, precum şi pentru acidemia 
lactică din boala mitocondrială;
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• testul cu dinitrofenil-hidrazină este pozitiv în 
toate afecţiunile în care sunt prezente corpi 
cetonici în cantităţi crescute în urină. În prac-
tică, este util pentru diagnosticul bolii urinii 
cu miros de sirop de arţar (MSUD) (3,6, 
8,10,11).

• prezenţa substanţelor reducătoare în urină 
poate fi  primul indicator în galactozemie.

Manifestarile clinice iniţiale ale urgenţelor în 
boli înnăscute de metabolism sunt vărsăturile, ano-
rexia şi refuzul alimentaţiei. Acestea pot fi  urmate 
de respiraţie acidotică, progresie rapidă spre letargie 
şi convulsii sau comă. Unele cazuri pot evolua spre 
apnee şi deces în absenţa intubaţiei şi ventilaţiei 
asistate.

 Iniţial, evaluarea de laborator cuprinde numai 
testele de rutină pentru evidenţierea acidozei/alca-
lozei, hiperamoniemiei, cetozei, hipoglicemiei sau 
acidemiei lactice, iar ulterior teste specifi ce pentru 
boala suspicionată.

MANIFESTĂRI LA NOU-NĂSCUT

În perioada neonatală, bolile metabolice se pre-
zintă prin evenimente ameninţăoare de viaţă ce re-
prezintă urgenţe medicale.

De obicei, aceşti nou-născuţi sunt aparent nor-
mali la naştere. Semnele de alertă care sugerează 
prezenţa unei boli metabolice la nou-născut sunt:

• vărsăturile: acest fapt conduce frecvent la 
diagnosticul de stenoză pilorică/obstrucţie 
duo  denală. Dar, un bolnav suspicionat de ste-
noză pilorică care este acidotic trebuie in-
vestigat pentru o boală metabolică.

• acidoza acută;
• cetoza severă;
• coagulopatiile;
• coma profundă; 
• convulsiile, în special mioclonii;
• mirosul neobişnuit;
• dermatoza extensivă;
• sughiţul cronic;
• istoricul familial de deces precoce (3,6,8, 

10,11).
Tabloul evenimentelor ameninţătoare de viaţă la 

un nou-născut ridică adesea suspiciunea existenţei 
unei septicemii. Dar, la un nou-născut la termen 
provenit dintr-o sarcină fără complicaţii, septicemia 
este neobişnuită, iar o urgenţă metabolică trebuie 
luată în considerare şi investigată în paralel.

MANIFESTĂRI LA SUGAR

Sugarii pot prezenta tabloul unui eveniment 
ameninţător de viaţă, ca şi în perioada de nou-

născut sau pot prezenta falimentul creşterii. Un 
astfel de sugar se poate alimenta cu difi cultate şi 
poate prezenta vărsături frecvente, dar criza me-
tabolică este exclusă până la apariţia unei infecţii 
intercurente sau până la trecerea de la alimentaţia 
naturală la alimentatia cu lapte de vacă. Etiologia 
este aceeaşi: acidurie organică, hiperamoniemie, 
tirozinoză hepato-renală, intoleranţă la fructoză 
(6,8,10).

În mod obişnuit, bolile oxidării acizilor graşi se 
manifestă la vârsta de 7-12 luni, când sugarul doar-
me mai mult, prezintă anorexie şi vărsături. Clasic, 
prezintă convulsii/ comă, aritmie cardiacă frecventă, 
hipoglicemie şi hipocetoză.

Tonusul muscular este afectat în diferite boli 
me tabolice: acidurii organice, boli ale oxidării aci-
zilor graşi.

Sugarii suspicionaţi de sindrom Reye sunt can-
didaţi pentru diagnosticul de boală înnăscută de 
me  tabolism. Mulţi dintre ei au defi cienţă de acil-
co enzima A dehidrogenază sau ornitin-transcarba-
milază.

MANIFESTĂRI LA COPILUL MARE

Oricare dintre bolile de metabolism care de bu-
tează în perioada de sugar pot conduce la repetate 
atacuri de urgenţe metabolice la orice vârstă, chiar 
şi sub tratament. Formele cu debut tardiv sunt în-
tâlnite mai frecvent în tulburările în ciclul ureei, iar 
amoniemia trebuie determinată la orice pacient cu 
tulburări de conştienţă şi comă inexplicată.

Defectele de oxidare a acizilor graşi pot debuta 
tardiv în cazul în care pacientul nu a refuzat ali-
mentaţia timp îndelungat astfel încât să se facă apel 
la oxidarea grăsimilor. Astfel, defi citul de acil-co-
en zima A dehidrogenază se poate prezenta iniţial ca 
un episod fatal de hipoglicemie hipocetoză. Alte 
boli ale oxidării acizilor graşi se pot prezenta tardiv 
cu rabdomioliză acută şi aritmie cardiacă. Aceşti 
pa cienţi prezintă niveluri crescute ale creatinkinazei 
şi acidului uric în timpul crizei. Alţii pot prezenta 
insufi cienţă cardiacă acută, consecinţă a cardio mio-
patiilor repetate şi depleţiei depozitelor de carnitină.

Bolile mitocondriale pot debuta la orice vârstă, 
dar mai frecvent în copilărie decât în perioada de 
adult. La primul episod, bolnavul poate prezenta 
co mă cu acidoză lactică şi cetoacidoză.

În boala MELAS, debutul este prin şoc sau 
printr-un episod şoc-like. Astfel de episoade sunt 
prezente şi în aciduria propionică şi metilmalonică, 
defi citul de ornitin-carbamil transferază şi boli con-
genitale ale glicozilării (8). 


