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CẤP CỨU NỘI TIẾT KHI NGHI NGỜ RỐI LOẠN CHUYỂN HÓA BẨM 

SINH: BIỂU HIỆN LÂM SÀNG, ĐÁNH GIÁ VÀ XỬ TRÍ 

GIỚI THIỆU 

Rố i lốạ n chuyể n hố ạ bạ m sinh (IEM – Inbốrn ểrrốrs ốf mểtạbốlism) cố  thể  biể u hiể  n trống 

tì nh trạ ng cạ p cứ u, gạ y tố n thứơng thạ n kinh tiể n triể n hốạ  c thạ  m chì  tứ  vống. Dố đố  để  tố i 

ứu kể t cu c chố trể  rố i lốạ n chuyể n hố ạ bạ m sinh cạ n phạ t hiể  n cạ c dạ u hiể  u vạ  triể  u chứ ng 

cu ạ bể  nh ly  chuyể n hố ạ, đạ nh giạ  ki p thơ i, vạ  tứ vạ n giạ đì nh để n cạ c trung tạ m nố  i tiể t để  

đạ nh giạ  vạ  điể u tri . Chạ n đốạ n muố  n gạ y rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu , tố n thứơng thạ n kinh 
tiể n triể n vạ  thạ  m chì  lạ  gạ y tứ  vống.  

CÁC NGUYÊN NHÂN GÂY CHUYỂN HÓA MẤT BÙ CẤP TÍNH 

Rố i lốạ n chuyể n hố ạ bạ m sinh (IEM) gạ y mạ t bu  chuyể n hố ạ cố  thể  đứơ c chiạ thạ nh rố i lốạ n 

intểrmểdiạry mểtạbốlism (rố i lốạ n chuyể n hố ạ cố  điể n), rố i lốạ n sinh tố ng hơ p vạ  phạ n hu y 

cạ c phạ n tứ  phứ c tạ p, vạ  rố i lốạ n chuyể n hố ạ nểurốtrạnsmittểr). Nhiể u rố i lốạ n chuyể n hố ạ 

trung giạn cố  thể  biể u hiể  n tì nh trạ ng bể  nh cạ p tì nh, để dố ạ tì nh mạ ng, đạ  c biể  t lạ  tạ ng ạcid 

hứ u cơ mạ u, rố i lốạ n chu trì nh urể, mạplể syrup urinể, vạ  rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố. Khiể m 

khuyể t nểurốtrạnsmittểr vạ  cạ c rố i lốạ n liể n quạn để n cạ c phạ n tứ  phứ c tạ p cố  xu hứơ ng tiể n 
triể n chạ  m hơn vạ  thứơ ng khố ng gạ y cạ c đơ t mạ t bu  cạ p tì nh.  

“Cơn rố i lốạ n chuyể n hố ạ” cố  thể  xuạ t hiể  n khi tì ch tu  quạ  nhiể u cạ c chạ t chuyể n hố ạ gạ y đố  c. 

Yể u tố  khơ i phạ t bạố gố m tạ ng di  hố ạ (nhiể m tru ng cạ p tì nh; phạ u thuạ  t, chạ n thứơng, hốạ  c 

thạ  m chì  lạ  sinh nơ ; đố i) hốạ  c tạ ng tiể u thu  cạ c thạ nh phạ n trống thứ c ạ n (ểg, tạ ng nhiể u 

prốtiển trống thứ c ạ n khi chuyể n tứ  sứ ạ mể  sạng sứ ạ cố ng thứ c). Rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu  

cạ p thứơ ng xuạ t hiể  n sạu giại đốạ n khố ể mạ nh. Thơ i giạn khố ng triể  u chứ ng cố  thể  tứ  vạ i giơ  
để n vạ i thạ ng hốạ  c thì nh thốạ ng lạ  vạ i nạ m.  

Vì  du , đơ t rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu  dố đố i hốạ  c ạ n kể m cố  thể  lạ  biể u hiể  n cu ạ rố i lốạ n 

cạrbốhydrạtể, rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố, vạ  cạ c rố i lốạ n ạminố ạcid nhạ t đi nh.  

Rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu  cạ p cạ n phạ t hiể  n sơ m vạ  cạn thiể  p ki p thơ i để  ngạ n ngứ ạ bể  nh 
tạ  t vạ  tì  lể   tứ  vống.  

BIỂU HIỆN LÂM SÀNG 

Biể u hiể  n đơ t cạ p liể n quạn để n nhiể u hể   cơ quạn gơ i y  để n IEM. Biể u hiể  n lạ m sạ ng bạn đạ u 

cu ạ rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu  cố  thể  bạố gố m: 

• Nố n ố i vạ  bu  kể m hốạ  c bố  bu  

• Lơ mơ (hố n mể  tiể n triể n) 

• Cố giạ  t 

• Thơ  nhạnh, sạ u (tiể n triể n ngứ ng thơ ) 

• Hạ  thạ n nhiể  t (liể n quạn để n đơ t bể  nh [ểg, nhiể m khuạ n huyể t], khố ng đạ  c hiể  u chố 

rố i lốạ n chuyể n hố ạ) 
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• Tiể u cơ vạ n 

• Đố  t tứ  hốạ  c BRUE (Briểf rểsốlvểd unểxplạinểd ểvểnt) 

Trống mố  t bạ i rểviểw 53 bể  nh nhạ n để n phố ng cạ p cứ u vạ  sạu đố  đứơ c chạ n đốạ n IEM, 85% 

cố  biể u hiể  n triể  u chứ ng thạ n kinh, 58% cố  triể  u chứ ng tiể u hố ạ, vạ  51% cố  cạ  triể  u chứ ng 

thạ n kinh vạ  triể  u chứ ng tiể u hố ạ. Triể  u chứ ng thạ n kinh bạố gố m giạ m trứơng lứ c cơ, lơ mơ, 
hố n mể , cố giạ  t, vạ  chạ  m phạ t triể n tinh thạ n vạ  n đố  ng.  

Các vấn đề đường tiêu hóa và bú – Cạ c đơ t nố n ố i tạ i diể n vạ  mạ t nứơ c (đạ  c biể  t nể u liể n 

quạn để n prốtểin hốạ  c cạrbốhydrạtểs) lạ  đạ  c điể m cu ạ rố i lốạ n ạminố ạcid, ạcid hứ u cơ mạ u, 

vạ  rố i lốạ n chu trì nh urể. Gạn tố vạ  hạ  đứơ ng huyể t hốạ  c suy gạn đứơ c tì m thạ y trống IEM 

khạ c. Bể  nh nhạ n cu ng cố  thể  biể u hiể  n bu  kể m vạ /hốạ  c chạ  m lơ n. Chạ  m lơ n cố  thể  tứ  nạ  ng 

để n nhể , tu y thuố  c vạ ố mứ c đố   nạ  ng cu ạ khiể m khuyể t vạ  cạ c rố i lốạ n đạ  c hiể  u.  

Vạ n để  liể n quạn để n bu  cu ng đạ dạ ng vạ  thạy đố i tứ  bu  bì nh thứơ ng để n bạ t ky  dạ u hiể  u nạ ố 
sạu đạ y: 

• Mu t kể m 

• Bu  khố ng thứơ ng xuyể n dố lơ mơ 

• Bu  thứơ ng xuyể n hơn dố hạ  đứơ ng huyể t 

• Thơ i giạn bu  ngạ n hơn vơ i lứơ ng sứ ạ ì t hơn dố giạ m trứơng lứ c 

Lơ mơ và hôn mê – Lơ mơ vạ  hố n mể  cố  thể  xuạ t hiể  n trống bể  nh ly  rố i lốạ n ạminố ạcid, ạcid 

hứ u cơ mạ u, rố i lốạ n chu trì nh urể, bể  nh ly  ốxy hố ạ ạcid bể ố, rố i lốạ n ty lạ p thể , vạ  cạ c rố i 

lốạ n chuyể n hố ạ cạrbốhydrạtể (thứơ ng trống bể  nh cạ nh cạ p tì nh hốạ  c cạ c đơ t mạ t bu ). Tu y 

vạ ố tứ ng rố i lốạ n, bể  nh nhạ n cố  thể  cố  biể u hiể  n thạ n kinh đạ dạ ng tứ  gạ n nhứ bì nh thứơ ng 
trứơ c đơ t cạ p mạ t bu  để n tiể n sứ  chạ  m phạ t triể n.  

Phu  nạ ố cố  thể  phạ t triể n trống mố  t vạ i IEM nhạ t đi nh, đạ  c biể  t lạ  trống bể  nh mạplể syrup 

urinể vạ  cạ c rố i lốạ n liể n quạn để n tạ ng ạmmốniạc mạ u đạ ng kể  vạ  hạ  đứơ ng huyể t nạ  ng nhứ 

trống rố i lốạ n chu trì nh urể vạ  ạcid hứ u cơ mạ u.  

Lơ mơ vạ  hố n mể  lạ  đạ  c điể m khố ng thứơ ng gạ  p trống rố i lốạ n dứ  trứ  ty lạ p thể  vạ  pểrốxisốm.  

Co giật – Mạ  c du  IEM hiể m khi gạ y cố giạ  t ơ  trể  ểm, nhứng cố giạ  t cố  thể  hiể  n diể  n trống tạ t 

cạ  cạ c IEM. Cố giạ  t cố  thể  lạ  biể u hiể  n duy nhạ t trống thiể u mển AASA (ạlphạ-ạminốạdipic 

sểmiạldểhydể) gạ y cố giạ  t phu  thuố  c pyridốxinể. Cố giạ  t trống cạ c IEM khạ c thứơ ng thứ  phạ t 

dố hạ  đứơ ng huyể t hốạ  c tì ch tu  cạ c chạ t chuyể n hố ạ gạ y đố  c trống nhố m rố i lốạ n trung giạn. 

Nhứ ng cố giạ  t nạ y cố  thể  kể m đạ p ứ ng vơ i cạ c thuố c điể u tri  chuạ n, thạy vạ ố đố  sể  đạ p ứ ng 
vơ i điể u tri  rố i lốạ n chuyể n hố ạ nguyể n phạ t.  

Mạ  c du  cố giạ  t cố  thể  xuạ t hiể  n trống tạ t cạ  cạ c dạ ng IEM, nhứng tì nh trạ ng nạ y thứơ ng biể u 
hiể  n trống: 

• Rố i lốạ n chu trì nh urể vạ  rố i lốạ n chuyể n hố ạ ạminố ạcid 

• Acid hứ u cơ mạ u 

• Gạngliốsidốểs 
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• Rố i lốạ n chuyể n hố ạ pyruvạtể 

• Rố i lốạ n pểrốxisốm 

• Rố i lốạ n ty lạ p thể  

Triệu chứng hô hấp – Thơ  nhạnh vạ  sạ u cố  thể  dố rố i lốạ n chuyể n hố ạ. Trống rố i lốạ n chu 

trì nh urể, tạ ng ạmmốniạc mạ u kì ch thì ch trung tạ m hố  hạ p, gạ y thơ  nhạnh dạ n để n kiể m hố  

hạ p. Trống bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u, tốạn chuyể n hố ạ dố IEM gạ y thơ  nhạnh. Khi rố i lốạ n 
chuyể n hố ạ tiể n triể n, nố  cố  thể  gạ y ứ c chể  thạ n kinh dạ n để n ngứ ng thơ .  

Tiêu cơ vân – Tiể u cơ vạ n trống IEM liể n quạn để n chuyể n hố ạ nạ ng lứơ ng cơ, đạ  c biể  t ơ  

nhứ ng ngứơ i sứ  du ng nạ ng lứơ ng glycốgển vạ  chạ t bể ố dứ  trứ  trống cơ. Tiể u cơ vạ n cố  thể  

gạ y tố n thứơng thạ  n cạ p nể u khố ng điể u tri  ki p thơ i. VLCAD (thiể u mển vểry-lống-chạin ạcyl-

CốA dểhydrốgểnạsể), CPT (cạrnitinể pạlmitốyltrạnsfểrạsể), vạ  rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố khạ c 

liể n quạn để n tiể u cơ vạ n, cu ng cố  thể  cố  hạ  đứơ ng huyể t. Bể  nh ly  rố i lốạ n dứ  trứ  glycốgển 
(GSDs), đạ  c biể  t lạ  bể  nh McArdlể, thứơ ng biể u hiể  n đạu cơ vạ  tiể u cơ vạ n khi gạ ng sứ c.  

CẬN LÂM SÀNG 

Hạ u hể t cạ c đơ t rố i lốạ n chuyể n hố ạ mạ t bu  dố IEM liể n quạn để n mố  t trống nhứ ng rố i lốạ n 
sạu:  

• Rố i lốạ n tốạn kiể m (bạố gố m tốạn chuyể n hố ạ tạ ng lạctạtể) 

• Tạ ng ạmmốniạc 

• Hạ  đứơ ng huyể t 

 

Bể  nh nhạ n cu ng cố  thể  cố  cạ c bạ t thứơ ng xể t nghiể  m liể n quạn để n tiể u cơ vạ n hốạ  c ứ c chể  
tu y nhứ trống nhiể m khuạ n huyể t.  

Rối loạn toan kiềm – Rố i lốạ n tốạn kiể m cố  thể  gạ  p trống nhiể u rố i lốạ n chuyể n hố ạ trung 

giạn.  

Tốạn chuyể n hố ạ (giạ m bicạrbốnạtể vạ  pH mạ u đố  ng mạ ch thạ p) thứơ ng biể u hiể  n trống tạ ng 

ạcid hứ u cơ mạ u. Tốạn chuyể n hố ạ cố n biể u hiể  n trống cạ c bể  nh ly  ạminố ạcid, rố i lốạ n chuyể n 

hố ạ pyruvạtể, rố i lốạ n ty lạ p thể , vạ  rố i lốạ n chuyể n hố ạ cạrbốhydrạtể. Tốạn chuyể n hố ạ trống 

cạ c bể  nh ly  nạ y thứơ ng kể m thểố tì nh trạ ng tạ ng ạniốn gạp. Aniốn gạp dố cạ c sạ n phạ m 
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chuyể n hố ạ bạ t thứơ ng nhứ kểtốạcids, lạctic ạcid hốạ  c cạ c ạcid hứ u cơ khố ng đứơ c chuyể n 

hố ạ.  

 

 

Tốạn chuyể n hố ạ khố ng thứơ ng gạ  p trống bể  nh ly  dứ  trứ  lysốsốmạl vạ  bể  nh ly  pểrốxisốmạl, 
vạ  khố ng đứơ c tì m thạ y trống rố i lốạ n chu trì nh urể.  
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Kiể m hố  hạ p (giạ m PCO2 vạ  tạ ng pH mạ u đố  ng mạ ch) gơ i y  tạ ng ạmmốniạc mạ u, đạ  c trứng 

cu ạ rố i lốạ n chu trì nh urể. Kiể m hố  hạ p dố thơ  nhạnh trống tì nh trạ ng tạ ng NH3 mạ u. Kiể m 

hố  hạ p cu ng cố  thể  gạ  p trống hố  i chứ ng Lểigh (bể  nh ly  ty thể ) vạ  cạ c rố i lốạ n khạ c liể n quạn 

để n tạ ng NH3 mạ u.  

Tăng NH3 máu – Tạ ng NH3 lạ  đạ  c điể m đạ  c trứng trống rố i lốạ n chu trì nh urể vạ  ạcid hứ u cơ 

mạ u, đạ  c biể  t lạ  ạcid prốpiốnic vạ  mểthylmạlốnic. Nố  cu ng cố  thể  gạ  p trống cạ c rố i lốạ n ạminố 

ạcid khạ c (nhứ bạ t dung nạ p prốtểin lysiuric) vạ  rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố.  

Nố ng đố   NH3 cố  xu hứơ ng cạố nhạ t trống rố i lốạ n chu trì nh urể (300 để n 1000 micrốmốl/L 

[5.1 để n 17 mcg/mL]). Tuy nhiể n, NH3 cố  thể  bì nh thứơ ng trống rố i lốạ n chu trì nh urể khi 

bể  nh nhạ n khố ng bể  nh cạ p tì nh vạ  thì nh thốạ ng cố  thể  hơn 1000 micrốmốl/L (17 mcg/mL) 

trống rố i lốạ n ạcid hứ u cơ mạ u.  

Nố ng đố   NH3 thứơ ng bì nh thứơ ng trống cạ c rố i lốạ n chuyể n hố ạ cạrbốhydrạtể, rố i lốạ n dứ  
trứ  lysốsốmạl, vạ  bể  nh ly  pểrốxisốmạl.  

Hạ đường huyết – Hạ  đứơ ng huyể t thứơ ng gạ  p trống rố i lốạ n tố ng hơ p kểtốn, rố i lốạ n ốxy 

hố ạ ạcid bể ố (nhứ thiể u mểdium-chạin ạcyl-CốA dểhydrốgểnạsể), mố  t số  GSDs, rố i lốạ n tạ n 

tạ ố đứơ ng, vạ  bạ t dung nạ p fructốsể (HFI). Nố  cu ng cố  thể  gạ  p trống rố i lốạ n ạminố ạcid, bể  nh 

ly  ạcid hứ u cơ mạ u, vạ  rố i lốạ n ty lạ p thể .  

Hạ  đứơ ng huyể t trống GSD vạ  bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u thứơ ng dố kểtốnể, trống khi khố ng cố  

kểtốnể hốạ  c kểtốnể thạ p khố ng thì ch hơ p điể n hì nh hơn trống rố i lốạ n tố ng hơ p kểtốn vạ  

bể  nh ly  ốxy hố ạ ạcid bể ố – khi mạ  ạcid bể ố khố ng thể  chuyể n đố i thạ nh kểtốnể ạcid tạ i gạn. 

Bể  nh nhạ n GSD cu ng cố  thể  cố  tạ ng nố ng đố   lạctạtể, pyruvạtể, triglycểridểs, vạ  ạcid uric huyể t 
tứơng.  

Ức chế tủy - Ứ c chể  tu y xứơng cố  thể  gạ  p trống bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u, nhứ prốpiốnic vạ  

mểthylmạlốnic, cu ng cố  thể  biể u hiể  n giạ m bạ ch cạ u hạ t, thiể u mạ u hốạ  c giạ m bạ dố ng tể  bạ ố. 

Trống nhiể u bể  nh ly  rố i lốạ n dứ  trứ  lysốsốm nhứ bể  nh Gạuchểr, cố  thể  cố  biể u hiể  n thiể u mạ u 

vạ  giạ m tiể u cạ u. Rố i lốạ n vạ  n chuyể n vạ  sinh tố ng hơ p vitạmin B12, nhứ bể  nh cốbạlạmin C 

cố  thể  gạ y thiể u mạ u dố thiể u chứ c nạ ng cu ạ vitạmin B12.  

Tăng men cơ huyết thanh – Dạ u ạ n cu ạ tiể u cơ vạ n lạ  tạ ng CK vạ  cạ c mển cơ khạ c trống 
huyể t thạnh.  

ĐÁNH GIÁ BAN ĐẦU  

Phạ t hiể  n IEM tu y thuố  c vạ ố chì  số  nghi ngơ  cạố. Bể  nh nhạ n cố  nhứ ng biể u hiể  n lạ m sạ ng gơ i 

y  quạn trố ng, nhứ hạ  đứơ ng huyể t hốạ  c tạ ng NH3 mạ u đạ  c biể  t cạ n đứơ c đạ nh giạ  IEM. Bể  nh 

nhạ n cố  bể  nh ly  để dố ạ tì nh mạ ng nể n đạ nh giạ  đố ng thơ i cạ c tì nh trạ ng khạ c trống chạ n đốạ n 

phạ n biể  t (ểg, nhiể m khuạ n huyể t, bể  nh ly  tim). Chu ng tố i để  xuạ t tiể p cạ  n tứ ng bứơ c trống 

đạ nh giạ , bạ t đạ u nhứ ng xể t nghiể  m cơ bạ n trứơ c khi chố lạ m cạ c xể t nghiể  m chuyể n hố ạ 

chuyể n sạ u. Cạ c xể t nghiể  m cơ bạ n nể n đứơ c lạ m ngạy ơ  bạ t ky  đứ ạ trể  nạ ố cố  biể u hiể  n triể  u 
chứ ng thạ n kinh vạ /hốạ  c triể  u chứ ng tiể u hố ạ nhứ đứơ c mố  tạ  trứơ c đố .  
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Xể t nghiể  m bạn đạ u ơ  bể  nh nhạ n nghi ngơ  IEM bạố gố m: 

• Công thức máu – Tạ c đố  ng huyể t hố c trống IEM cố  thể  ạ nh hứơ ng lể n bạ t ky  hốạ  c tạ t 

cạ  cạ c dố ng tể  bạ ố mạ u. Cố ng thứ c mạ u cu ng cố  thể  cung cạ p mạnh mố i nhiể m tru ng, 

gạ y khơ i phạ t cơn rố i lốạ n chuyể n hố ạ.  

• Khí máu – Khì  mạ u đố  ng mạ ch (hốạ  c khì  mạ u tì nh mạ ch nể u khố ng thể  lạ y đứơ c khì  

mạ u đố  ng mạ ch) đứơ c du ng để  xạ c đi nh rố i lốạ n thạ ng bạ ng tốạn kiể m. Tốạn chuyể n 

hố ạ cố  tạ ng ạniốn gạp thứơ ng liể n quạn để n bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u. Kiể m hố  hạ p 

thứơ ng đứơ c tì m thạ y trống rố i lốạ n chu trì nh urể dố tạ ng NH3 mạ u.  

• Đường máu – Hạ  đứơ ng huyể t lạ  rố i lốạ n thứơ ng gạ  p trống bể  nh ly  liể n quạn để n 

tố ng hơ p kểtốn (ểg, rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố), rố i lốạ n dứ  trứ  glycốgển (GSDs), vạ  rố i 

lốạ n chuyể n hố ạ cạrbốhydrạtể (ểg, rố i lốạ n chuyể n hố ạ fructốsể).  

• NH3 máu – Mạ u mạ u đố NH3 nể n đứơ c lạ y tứ  đố  ng mạ ch hốạ  c tì nh mạ ch (khố ng gạrố), 

đạ  t trống nứơ c đạ  trể n đứơ ng vạ  n chuyể n, vạ  phạ n tì ch ngạy lạ  p tứ c. Nể u nố ng đố   NH3 

> 100 micrốmốl/L (1.7 micrốgrạm/mL), nể n đố lạ i ngạy lạ  p tứ c. Tạ ng NH3 đạ ng kể  (≥ 

300 micrốmốl/L [5.1 micrốgrạm/mL]) thứơ ng gạ  p trống rố i lốạ n chu trì nh urể vạ  mố  t 

số  bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u nhạ t đi nh (đạ  c biể  t lạ  prốpiốnic vạ  mểthylmạlốnic). Tạ ng 

nố ng đố   NH3 (≥ 120 micrốmốl/L [2 micrốgrạm/mL]) ơ  trể  sơ sinh vạ  ≥ 80 micrốmốl/L 

[1.4 micrốgrạm/L] ơ  trể  nhu  nhi vạ  trể  nhố ) gạ y đố  c tì nh lể n thạ n kinh vạ  phạ i đứơ c 

điể u tri  ngạy lạ  p tứ c. Thơ i giạn tạ ng NH3 ạ nh hứơ ng để n kể t cu c xạ u lể n sứ  phạ t triể n 

ơ  trể  nhu  nhi nhiể u hơn số vơ i nố ng đố   đì nh.  

• Điện giải, BUN, creatinine – Điể  n giạ i cạ n thiể t để  tì nh khốạ ng trố ng ạniốn. Tốạn 

chuyể n hố ạ cố  tạ ng khốạ ng trố ng ạniốn thứơ ng đứơ c tì m thạ y trống bể  nh ly  ạcid hứ u 

cơ mạ u. Ngốạ i rạ, hạ  nạtri mạ u vạ  tạ ng kạli mạ u cố  thể  cung cạ p mạnh mố i mạ t muố i 

(sạlt-wạsting).  

• Uric acid – Uric ạcid cố  thể  cạố ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n GSD. Nhứ ng bể  nh nhạ n nạ y 

thứơ ng biể u hiể  n hạ  đứơ ng huyể t lu c đố i, kểtốsis, vạ  triể  u chứ ng cơ. Uric ạcid cu ng cố  

thể  bạ t thứơ ng ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n cố  cạ c dạ ng IEM mạ n tì nh hơn, giạ m ơ  nhứ ng bể  nh 

nhạ n khiể m khuyể t chuyể n hố ạ purinể hốạ  c thiể u cốfạctốr mốlybdểnum vạ  tạ ng ơ  

nhứ ng bể  nh nhạ n bể  nh ly  Lểsch-Nyhạn.  

• Kiểm tra nước tiểu bao gồm màu sắc, mùi, dipstick, và sự hiện diện của ketone 

– Nhiể u thạ nh phạ n trống phạ n tì ch nứơ c tiể u hứ u ì ch trống đạ nh giạ  đứ ạ trể  nghi ngơ  

IEM:  

o Sứ  hiể  n diể  n hốạ  c khố ng cố  kểtốnểs trống nứơ c tiể u hứ u ì ch trống xạ c đi nh 

nguyể n nhạ n hạ  đứơ ng huyể t.  

o pH niể  u hứ u ì ch trống xạ c đi nh nguyể n nhạ n tốạn chuyể n hố ạ, nể u cố  tốạn 

chuyể n hố ạ.  

o Giạ m tì  lể   nứơ c tiể u ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n nố n ố i gơ i y  mạ t khạ  nạ ng cố  đạ  c nứơ c 

tiể u – gơ i y  rố i lốạ n chứ c nạ ng ố ng thạ  n (đạ  c biể  t khi nố  kể t hơ p vơ i glucốsể 

niể  u vạ  prốtểin niể  u). Rố i lốạ n chứ c nạ ng ố ng thạ  n xuạ t hiể  n trống mố  t số  IEM.  

o Sứ  hiể  n diể  n cu ạ lểukốcytể ểstểrạsể hốạ  c nitritểs gơ i y  nhiể m tru ng tiể u, cố  thể  

gạ y khơ i phạ t cơn rố i lốạ n chuyể n hố ạ, hốạ  c biể u hiể  n cu ạ IEM liể n quạn để n 
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tạ ng nguy cơ nhiể m khuạ n huyể t (ểg, gạlạctốsểmiạ, GSD typể Ib, bể  nh vốn 

Giểrkể).  

o Sứ  hiể  n diể  n cu ạ cạ c sạ n phạ m khứ  trống nứơ c tiể u lạ  mạnh mố i cu ạ mố  t vạ i 

IEM nhạ t đi nh nể u urinể dipstick ạ m tì nh vơ i glucốsể.  

CHẨN ĐOÁN PHÂN BIỆT 

Ở  trể  nhu  nhi, chạ n đốạ n phạ n biể  t bạố gố m nhiể m tru ng huyể t, nhiể m virus bạ m sinh, bể  nh 

tim phu  thuố  c ố ng, cại thuố c, tạ ng sạ n thứơ ng thạ  n bạ m sinh, vạ  cứơ ng insulin bạ m sinh. Ở  

trể  lơ n hơn, chạ n đốạ n phạ n biể  t bạố gố m đạ i thạ ố đứơ ng, ngố   đố  c, viể m nạ ố, vạ  suy thứơ ng 

thạ  n. Đạ nh giạ  vạ /hốạ  c điể u tri  thểố kinh nghiể  m nể u cố  chì  điể m, nhứ ng tì nh trạ ng nạ y cố  

thể  đố ng mạ c vơ i IEM vạ  viể  c phạ t hiể  n sơ m để  điể u tri  lạ  điể u quạn trố ng chố cạ  IEM vạ  cạ c 

chạ n đốạ n khạ c.  

ĐIỀU TRỊ NGAY LẬP TỨC 

Ổn định tuần hoàn, đường thở và hô hấp 

• Bu  di ch hố i sứ c vơ i nứơ c muố i (thứơ ng lạ  nứơ c muố i sinh ly , nhứng cạ c thạ nh phạ n 

điể  n giạ i dứ ạ vạ ố tì nh trạ ng lạ m sạ ng vạ  điể  n giạ i huyể t thạnh) để  duy trì  đu  thể  tì ch 

tuạ n hốạ n. Lạctạtể (iể, dung di ch Ringểr’s lạctạtểd) nể n trạ nh vì  tiể m ạ n nguy cơ bu ng 

phạ t tốạn lạctic. Du ng dung di ch nhứơ c trứơng cố  thể  gạ y phu  nạ ố.  

• Hố  trơ  thố ng khì  lạ  cạ n thiể t khi đố  c tì nh cu ạ cạ c chạ t chuyể n hố ạ gạ y ứ c chể  hố  hạ p 

hốạ  c phu  nạ ố.  

Điều trị hạ đường huyết để ngăn ngừa dị hóa 

• Điể u tri  hạ  đứơ ng huyể t nể n đứơ c bạ t đạ u cạ ng sơ m cạ ng tố t. Truyể n dểxtrốsể TM 

(vơ i điể  n giạ i) cung cạ p nạ ng lứơ ng vạ  ngạ n ngứ ạ di  hố ạ. Tố c đố   truyể n 8-10 mg 

dểxtrốsể/kg/phu t để  ngạ n gứ ạ di  hố ạ. Dung di ch dểxtrốsể chứ ạ lể n để n 10% dểxtrốsể 

cố  thể  đứơ c truyể n quạ đứơ ng truyể n ngốạ i vi. Đứơ ng truyể n TM trung tạ m cố  thể  cạ n 

khi truyể n vơ i nố ng đố   đứơ ng cạố hơn nể u trì  hốạ n viể  c bạ t đạ u đứơ ng uố ng quạ  24 

giơ . Mạ u mạ u để  đạ nh giạ  nguyể n nhạ n chuyể n hố ạ gạ y hạ  đứơ ng huyể t nể n đứơ c lạ y 

trứơ c khi điể u tri  nể u cố  thể .  

• Insulin đứơ c truyể n liể n tu c nể u cạ n để  thứ c đạ y quạ  trì nh đố ng hố ạ vạ  duy trì  nố ng 

đố   glucốsể tứ  100 để n 120 mg/dL (5.56 mmốl/L để n 6.67 mmốl/L). Liể u đạ  c trứng 

cu ạ insulin ơ  nhứ ng tì nh huố ng nạ y lạ  0.05 đơn vi /kg/giơ  truyể n TM liể n tu c. Tố c đố   

nể n đứơ c điể u chì nh dứ ạ thểố đứơ ng mạ u.  

Loại bỏ các chất chuyển hóa 

• Dinh dứơ ng đứơ ng tiể u hố ạ hốạ  c dinh dứơ ng đứơ ng tì nh mạ ch nể n đứơ c giứ  lạ i trống 

lu c chơ  chạ n đốạ n đạ  c hiể  u. Tiể p tu c truyể n di ch TM hốạ  c ạ n uố ng cạ c ạminố ạcids 

hốạ  c cạrbốhydrạtểs cố  thể  ạ nh hứơ ng để n khiể m khuyể t cạ c cốn đứơ ng chuyể n hố ạ 
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cố  thể  tạ ng nố ng đố   chạ t chuyể n hố ạ gạ y đố  c vạ  lạ m trạ m trố ng hơn tì nh trạ ng bể  nh 

ly .  

• Ngốạ i rạ, cạ c biể  n phạ p giạ m đố  c tì nh cạ c chạ t chuyể n hố ạ (ểg, lố c mạ u hốạ  c thuố c) cố  

thể  cạ n thiể t tu y vạ ố bể  nh vạ  mứ c đố   đố  c tì nh. Tạ ng NH3 đạ ng kể  lạ  tì nh trạ ng để dố ạ 

tì nh mạ ng vạ  phạ i đứơ c điể u tri  ngạy lạ  p tứ c bạ ng lố c mạ u vạ /hốạ  c thuố c nhứ nạtri 

phểnylạcểtạtể ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n rố i lốạ n chu trì nh urể.  

Điều chỉnh tình trạng toan chuyển hóa 

• Bicạrbốnạtể cố  thể  cạ n thiể t để  điể u tri  tốạn chuyể n hố ạ trống mố  t số  trứơ ng hơ p. Tuy 

nhiể n, nể u tốạn dố tạ ng ạcid hứ u cơ mạ u khố ng đứơ c điể u tri , thì  du ng bicạrbốnạtể 

đơn đố  c sể  khố ng cố  lơ i ì ch đạ ng kể . Bicạrbốnạtể nể n đứơ c du ng mố  t cạ ch thạ  n trố ng 

vì  bu  tốạn nhạnh hốạ  c quạ  mứ  cố  thể  gạ y ạ nh hứơ ng lể n hể   thạ n kinh trung ứơng. Nể n 

trạ nh truyể n bicạrbốnạtể chố bể  nh nhạ n tạ ng ạmmnốnic vì  nố  cố  thể  gạ y phu  nạ ố vạ  

giạ m bạ i tiể t ạmmốniạc quạ nứơ c tiể u.  

Bổ sung các cofactors 

• Cốbạlạmin (vitạmin B12, 1 mg tiể m dứơ i dạ hốạ  c tiể m bạ p) cố  thể  đứơ c du ng trể n 

nhứ ng bể  nh nhạ n tốạn chuyể n hố ạ vạ  nghi ngơ  bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u. 

• Pyridốxinể (100 mg TM) hốạ  c pyridốxạl phốsphạtể (dạ ng hốạ t hố ạ cu ạ pyridốxinể 

[vitạmin B6], 10 mg/kg TM) nể n đứơ c du ng ơ  trể  nhu  nhi cố  cố giạ  t khố ng đạ p ứ ng 

vơ i cạ c thuố c điể u tri  cố giạ  t thố ng thứơ ng; nể u khố ng đạ p ứ ng vơ i pyridốxinể, 

lểucốvốrin (fốlinic ạcid, 2.5 mg TM).  

• Biốtin (10 mg đứơ ng uố ng hốạ  c quạ sốndể mu i dạ  dạ y) nể n đứơ c du ng chố trể  nhu  

nhi cố  cố giạ  t tạ i phạ t.  

• Ribốflạvin (50 mg TM 3 lạ n hạ ng ngạ y) nể n đứơ c xểm xể t trống nhứ ng trứơ ng hơ p 

thiể u mển ạcyl-CốA dểhydrốgểnạsể vạ  trống nhứ ng rố i lốạ n vạ  n chuyể n ribốflạvin.  

• Bố  sung Cạrnitinể (100 mg/kg/ngạ y chiạ 3 lạ n đứơ ng uố ng hốạ  c TM) cố  thể  hứ u ì ch 

ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n mạ c bể  nh ly  ạcid hứ u cơ mạ u, rố i lốạ n ốxy hố ạ ạcid bể ố, vạ  thiể u 

cạrnitinể nguyể n phạ t hốạ  c thứ  phạ t. Liể u cạố (200 mg/kg/ngạ y TM hốạ  c 300 

mg/kg/ngạ y đứơ ng uố ng) cố  thể  đứơ c du ng để  thu c đạ y bạ i xuạ t ạcid hứ u cơ ơ  nhứ ng 

bể  nh nhạ n nạ  ng.  

Các điều trị khác trên những bệnh nhân có chọn lọc 

Điể u tri  khạ ng sinh đứơ c chì  đi nh ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n nghi ngơ  nhiể m tru ng huyể t hốạ  c 

nhiể m khuạ n nạ  ng. Nguy cơ nhiể m tru ng huyể t trống gạlạctốsểmiạ khố ng điể u tri , vạ  cạ c bể  nh 

ly  ạcid hứ u cơ mạ u nhạ t đi nh khi điể u tri  cố  thể  biể u hiể  n giạ m bạ ch cạ u hạ t vạ  nhiể m tru ng. 

Dố vạ  y, chạ n đốạ n IEM khố ng lốạ i trứ  đứơ c khạ  nạ ng cố  nhiể m tru ng đố ng mạ c.  

Huyể t tứơng tứơi đố ng lạ nh (FFP) cố  thể  cạ n thiể t ơ  nhứ ng bể  nh nhạ n cố  rố i lốạ n đố ng mạ u 

liể n quạn để n rố i lốạ n chứ c nạ ng gạn.  
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