
ΓΑΒΡΙΛΗ ΢ΣΑΤΡΟΤΛΑ,MD,PhD 
Παηδίαηξνο-Νενγλνιόγνο 

Δπηκ. Α΄, ΜΔΝΝ ΠΓΝΑ «ΑΛΔΞΑΝΓΡΑ» 
 



 Δθηίκεζε ηεο απνηειεζκαηηθόηεηαο  δηεξεύλεζεο 
Δλδνγελώλ Μεηαβνιηθώλ Ννζεκάησλ ζε ζπκπησκαηηθά 
λενγλά, κε βάζε ζπγθεθξηκέλα θιηληθά ραξαθηεξηζηηθά 
θαη εξγαζηεξηαθέο αλαιύζεηο 

 

 Γηακόξθσζε πξσηνθόιινπ εξγαζηεξηαθήο πξνζέγγηζεο 
κε ζηόρν ηελ αλεύξεζε θιηληθά ρξήζηκσλ 
εξγαζηεξηαθώλ δεδνκέλσλ ζην ζπληνκόηεξν ρξνληθό 
δηάζηεκα γηα ηελ αληηκεηώπηζε παζρόλησλ λενγλώλ 



Γείγκα:  48 λενγλά ύπνπηα γηα Μεηαβνιηθό Νόζεκα 

 

Υξνληθό δηάζηεκα: 4,5 έηε (1/1/2009-30/6/2013) 

 

Δπηινγή δείγκαηνο βάζε: 

 ΚΛΙΝΙΚΗ΢  ΢ΤΜΠΣΩΜΑΣΟΛΟΓΙΑ΢ 

΢παζκνί 

Τπνηνλία 

Τπνγιπθαηκία 

Παξαηεηλόκελνο Ίθηεξνο 

Γαιαθηηθή Ομέσζε 

Έκεηνη 

Ηιεθηξνιπηηθέο δηαη/ρέο 



 Πξαγκαηνπνηήζεθαλ αλαιύζεηο πιάζκαηνο θαη νύξσλ 

κε αλαιπηή ακηλνμέσλ ειεύζεξεο θαξληηίλεο θαη 
αθεηπινθαξληηηλώλ κε Γίδπκε Φαζκαηνκεηξία Μάδαο 
(Tandem Mass Spectrometry), νξγαληθώλ νμέσλ νύξσλ 
κε αέξηα, ρξσκαηνγξαθία-θαζκαηνκεηξία κάδαο (GC-
MS) θαη κεηξήζεηο βηνρεκηθώλ κεηαβνιηηώλ κε 
δηάθνξεο βηνρεκηθέο κεζόδνπο 

 

 

 Οη κεηξήζεηο πξαγκαηνπνηήζεθαλ ζην εξγαζηήξην 
NEOLAB 



 

 ΝΗ3 

 pH αίκαηνο 

 γαιαθηηθό/ππξνζηαθπιηθό νμύ αίκαηνο θαη ΔΝΤ 

 θάξηα Guthrie (Expanded Screening) 

 Ακηλνμενπάζεηεο (πρ δηαηαξαρή θύθινπ νπξίαο) 

 Γηαηαξαρή κεηαβνιηζκνύ θαξληηηλώλ (λόζνο δηαηαξαρήο 

κεηαβνιηζκνύ ιηπαξώλ νμέσλ κεζαίαο, καθξάο αιύζνπ 

θ.ά., νξγαληθέο νμπνπξίεο) 
 

 



 Πνζνηηθόο πξνζδηνξηζκόο ακηλνμέσλ ζην πιάζκα 

 Πνζνηηθόο πξνζδηνξηζκόο θαξληηηλώλ ζην πιάζκα 

 Οξγαληθά νμέα νύξσλ 

 

Μνξηαθή Δπηβεβαίσζε Νόζνπ 



 

 Κιηληθά ζπκπηώκαηα δείγκαηνο 

 

 

 

 

 

 

ΚΛΙΝΙΚΑ ΢ΤΜΠΣΩΜΑΣΑ ΠΟ΢Ο΢ΣΟ % (n=48) 

΢παζκνί 32 

Τπνηνλία 32 

Τπνγιπθαηκία 23,5 

Παξαηεηλόκελνο Ίθηεξνο 14,7 

Γαιαθηηθή Ομέσζε 8,8 

Έκεηνη 8,8 

Ηιεθηξνιπηηθέο δηαη/ρέο 5,8 

  Αληρλεύηεθαλ 5 λενγλά κε κεηαβνιηθό λόζεκα (10%) 



 

Περιστατικό 1 

Θήιπ λενγλό 39εβδ. κε ΒΓ 2210gr Ιλδηθήο θαηαγσγήο 

ΚΛΙΝΙΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ ΕΡΓΑ΢ΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 

ΤΠΟΣΟΝΙΑ ↓ PLT 

ΠΕΣΕΥΕΙΕ΢ ↓ PH αίματοσ 

RDS II   ↑ ομοκυςτείνη (πλάςμα) 

ΝΩΘΡΟΣΗΣΑ ↓ vit B12(πλάςμα) 

ΠΙΘΑΝΗ ΛΟΙΜΩΞΗ ↑ μεθυλμαλονικό οξφ 
(πλάςμα/οφρα) 

ΓΙΑΓΝΧ΢Η: ΈΛΛΔΙΦΗ vit B12 



Η vit B12 ζπζρεηίδεηαη ζηελά ηόζν κε ην κεηαβνιηζκό 

ηεο νκνθπζηείλεο όζν θαη ηνπ κεζπικαινληθνύ νμένο 

κε απνηέιεζκα ε ρνξήγεζε Β12 θαη κόλν λα 

νκαινπνηεί  θαη ηνπο 2 αλσηέξσ δείθηεο 

 

 

ΘΔΡΑΠΔΙΑ: Υνξήγεζε vit B12 

 

ΔΚΒΑ΢Η: Άξηζηε 



Περιστατικό 2 

Άξξελ λενγλό 32+4εβδ. κε ΒΓ 1200gr Νηγεξηαλήο θαηαγσγήο 

 ΚΛΙΝΙΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ ΕΡΓΑ΢ΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 

΢ΠΑ΢ΜΟΙ ↓ PH αίκαηνο 

 

ΔΝΓΟΚΟΙΛΙΑΚΗ ΑΙΜΟΡΡΑΓΙΑ ↑ γαιαθηηθό νμύ (πιάζκα/ΔΝΤ) 

 

RDS I ↑ ↑ απέθθξηζε γαιαθηηθνύ (νύξα) 

 

ΝΧΘΡΟΣΗΣΑ 

ΛΟΙΜΧΞΗ 

ΓΙΑΓΝΧ΢Η: Πηζαλή πξσηνπαζήο γαιαθηηθή νμέσζε 



Περιστατικό 2 

 

ΘΕΡΑΠΕΙΑ: Απόπειρα ανάταξης με ειδική διαιτητική 

αγωγή (↓Υδατανθράκων,  ↑Πρωτεΐνησ και λίπουσ) 

 

ΕΚΒΑΣΗ: Θάνατοσ λόγω ςυνυπάρχουςασ λοίμωξησ 



Περιστατικό 3 

Άξξελ λενγλό 34+4εβδ. κε ΒΓ 1700gr Γεσξγηαλήο θαηαγσγήο 

 
ΚΛΙΝΙΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ ΕΡΓΑ΢ΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 

΢ΠΑ΢ΜΟΙ ↓ PH αίκαηνο 

 

ΤΠΟΓΛΤΚΑΙΜΙΑ ↑ γαιαθηηθό νμύ (πιάζκα/ΔΝΤ) 

 

RDS II ↑ ↑ CRP 

 

ΝΧΘΡΟΣΗΣΑ ππνγιπθαηκία 

↑ γαιαθηηθό νμύ (νξγαληθά νμέα 

νύξσλ)  



Περιστατικό 3 

 

ΓΙΑΓΝΧ΢Η: Πηζαλή δεπηεξνγελήο γαιαθηηθή νμέσζε 

 

ΘΔΡΑΠΔΙΑ 

 Απόπεηξα αλάηαμεο κε εηδηθή δηαηηεηηθή αγσγή 
(↓Τδαηαλζξάθσλ,  ↑Πξσηεΐλεο θαη ιίπνπο) 

 Αληηκεηώπηζε ινίκσμεο 

 

ΔΚΒΑ΢Η: Άξηζηε 

 



Περιστατικό 4 

Άξξελ λενγλό 40εβδ. κε ΒΓ 2970gr Αιβαληθήο θαηαγσγήο 

 

 

 

ΚΛΙΝΙΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 
 

ΕΡΓΑ΢ΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 
 

ΤΠΟΣΟΝΙΑ 

 

↓ PH αίκαηνο 

 

ΝΧΘΡΟΣΗΣΑ 

 

↑ νπξίαο, θξεαηηλίλεο, NH3 

 

↓ θαξληηίλεο (ειεύζεξεο θαη 

νιηθήο)  
 

ππνγιπθαηκία 

ΓΙΑΓΝΧ΢Η: Πξσηνπαζήο έιιεηςε θαξληηίλεο 
ΘΔΡΑΠΔΙΑ: Υνξήγεζε θαξληηίλεο θαη παξαπνκπή ζε εηδηθό θέληξν 
ΔΚΒΑ΢Η: Καιή 



Περιστατικό 5 

Θήιπ λενγλό 40εβδ. κε ΒΓ 3570gr Παθηζηαληθήο θαηαγσγήο 

 

 

ΚΛΙΝΙΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ ΕΡΓΑ΢ΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ 

ΑΝΑΠΝΔΤ΢ΣΙΚΗ ΓΤ΢ΥΔΡΔΙΑ ↑ PH αίκαηνο 

 

ΛΗΘΑΡΓΟ΢/ΚΧΜΑ ↑ θηηξνπιιίλεο (πιάζκα/πνζνηηθόο 

πξνζδηνξηζκόο ακηλνμέσλ) 
 

΢ΠΑ΢ΜΟΙ 

ΓΙΑΓΝΧ΢Η: Κηηξνπιηλαηκία ηύπνπ Ι 
 
ΔΚΒΑ΢Η: Σαρεία, ζάλαηνο 
 
Διήθζε αίκα από γνλείο γηα κνξηαθή δηεξεύλεζε θαη πξνγελεηηθή 
ζπκβνπιεπηηθή 



 Γηακόξθσζε πξσηνθόιινπ εξγαζηεξηαθήο 
δηεξεύλεζεο, ην νπνίν πεξηιακβάλεη ηελ 
εθηίκεζε ζεηξάο βηνρεκηθώλ παξακέηξσλ, πνπ 
ζρεηίδνληαη κε ην δηάκεζν κεηαβνιηζκό 
(Ακηλνμέα, Οξγαληθά νμέα, Αθπινθαξληηίλεο) 

 



 

 Η ζσζηή επηινγή ησλ ππό δηεξεύλεζε λενγλώλ κε 
ζπγθεθξηκέλα θξηηήξηα, ε έγθαηξε θαη νινθιεξσκέλε 
εξγαζηεξηαθή δηεξεύλεζε σο πξνο ηα αληίζηνηρα 
λνζήκαηα κπνξνύλ λα νδεγήζνπλ 

 

 ζε άκεζε ζεξαπεπηηθή παξέκβαζε ζεηξάο κεηαβνιηθώλ 
λνζεκάησλ 

 

 θαη δπλαηόηεηα πξόιεςεο λέσλ πεξηζηαηηθώλ κέζσ  
κνξηαθνύ ειέγρνπ θαη πξνγελεηηθήο ζπκβνπιεπηηθήο 
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