PM fér akut handlaggning for patienter med OTC-brist
(ornitintranskarbamylas-brist). Kan dven anvandas for HHH-syndrom
(Hyperornitinemi-Hyperammonemi-Homocitrullinuri), CPS1-brist
(karbamylfosfatsyntas 1-brist), citrullinemi typ 1 (argininosuccinatsyntas-brist)
och ASL-brist (argininosuccinatlyas-brist).

Till triage pa akutmottagningen

Aven om patienten ter sig opaverkad och vitalparametrar dr normala kan metabolismen vara
allvarligt paverkad och patienten skall prioriteras for snar provtagning och behandling.

Vid nedsatt medvetande (RLS>1) eller verifierad ammoniumjon éver 100 umol/L krévs
omedelbart omhandertagande enligt nedan.

Bakgrund

Ornitintranskarbamylasbrist (OTC-brist eller OTCD), HHH-syndrom, CPS1-brist, citrullinemi typ 1 och
ASL-brist ar ovanliga medfédda metabola sjukdomar, som ger en defekt proteinomsattning pa grund
av dysfungerande enzym i ureacykeln. Vid defekt funktion av ureacykeln ansamlas ammoniumjon i
kroppen vid nedbrytning av protein. Férhojd niva av ammoniumjon ger forgiftningssymtom med
illamaende, krakningar och trétthet. Vid annu hogre nivaer uppstar sjunkande medvetande och fill
slut coma och livshotande encefalopati. Patienten kdnner oftast valdigt val sjalv ndr vardena inte ar
under godtagbar kontroll, lyssna pa patienten!

Kronisk behandling av sjukdomen bestar av en kost med mycket lag niva av protein och rikligt och
frekvent intag av kolhydrater, tillsammans med nedanstaende peroral medicinering. Tillforsel av
protein sdkerstdlls genom regelbundet intag av proteinersattning i form av essentiella aminosyror. Det
ar mycket viktigt att undvika lang fasta, och under sjukdomsperioder behovs oftast kolhydratintag
dven nattetid.

Orsak till dekompensation

For mycket protein i kosten orsakar forhojda nivaer av ammoiniumjon. Katabolt tillstand med nedsatt
energiintag, gastroenterit eller annan infektion, eller annat tillstand med 6kad forbranning eller
minskat energiintag orsakar 6kad nedbrytning av protein i kroppen och ddrmed 6kade nivaer av
ammoniumjon. Aven kortisonbehandling orsakar katabolism avseende proteinomséattningen, och bér
oftast undvikas. Ibland ses ingen orsak till dekompensation.

Tecken pa dekompensation

Tidiga tecken pa dekompensation kan vara diffusa, sdasom okad irritabilitet eller att patienten bara
kdnner att nagot inte star ratt till. Tillkomst av krékningar eller medvetandesadnkning ar allvarliga
symtom. Lyssna pa patienten och anhdriga som naturligtvis val kdnner till sjukdomen och symtomen.
Glom inte bort att dessa patienter naturligtvis kan drabbas av andra orsaker till ovanstaende symtom.
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Katabolism (med proteinnedbrytning) stoppas med infusion av kolhydrater. Viktigt med snabb
handldggning dven om patientens vitala parametrar ej ar paverkade.

Nar venflon satts tas akuta prover:

e P-glukos, Na, K, krea, Ca-jon, albumin, blodstatus, CRP, ALAT, ASAT, GT, ALP, pH, basoverskott,
laktat

e P-ammoniumjon (OBS! Provroret laggs omgaende pa is och transporteras till lab inom 30 min,
fordrojd handlaggning eller att is saknas ger oftast falskt hoga nivaer. Vid tveksamheter
MASTE nytt prov tas for att verifiera lagre virde, da hog niva avammoniumjon inte alltid ger
symtom)

e P-aminosyror! bér tas

e Vid misstankt infektion sakras odlingar och eventuella andra prover for mikrobiologisk
diagnostik.

Handldggning pa akutmottagningen

1. Omgaende start av infusion med 1000 ml 10% glukos (med 40 mmol Na och 20 mmol) med
infusionshastighet 2 ml/kg/timme (70 kg = 140 ml/h). Anvand droppraknare.

Glukos kan aldrig skada som akut behandling och bér initieras dven utan provsvar. Glukos med
paféliande insulinsvar bryter katabolt tillstdnd och proteinnedbrytning.

Patienten ska ldggas in om symtom som vid encefalopati finns, eller om ammoniumjon dr éver 100
umol/L

Ammoniumjon éver 100 umol/L: skyndsam inldggning + intravendsa ldkemedel enligt nedan.
Ammoniumjon éver 200 umol/L: dvervag akut dialys

2. Avbryt all tillforsel av naturligt protein och proteinersattning

3. Vid tecken till dehydrering ges dven Ringeracetat eller Natriumklorid 9 mg/ml parallellt.

4. Ta stallning till utlésande faktor av metabol dekompensation och behandla ev underliggande
infektion eller dylikt.

5. Kalium: behover oftast substitueras

6. Ge paracetamol eller antiemetikum vid behov.

7. Ny provtagning gors efter 2 timmar med vends blodgas inkl Na, K, samt P-ammoniumjon

8. | hdndelse av héga blodsocker bor dven insulintillférsel ordineras, gdrna i samrad med
endokrinolog/ internmedicinsk bakjour.

9. Kontakta sa snart som mojligt en specialkunnig kollega for diskussion kring handlaggningen.

10. Patienten skall vid allmanpaverkan vardas pa en akutvardsavdelning (vid behov IMA/IVA) f6r att
sdkerstalla att behandling och provtagning fungerar, och dar en ldkare finns tillgdnglig dygnet runt for
beddmning vid forsamring. Om inldggning drojer dver 2 timmar eller om proverna ar kraftigt
derangerade bor man starta behandling med lakemedel enligt “a.” nedan sa snart som mojligt.

! p-aminosyror analyseras pa

CMMS, Karolinska universitetslaboratoriet (https://www.karolinska.se/pta/cmms/aminosyror-fp-/),

klinisk kemi, Sahlgrenska universitetssjukhuset (https://www.sahlgrenska.se/for-dig-som-
ar/vardgivare/laboratoriemedicin/analyslistan/aminosyror/16965.html) och Labmedicin Skane
(http://www.analysportalen-labmedicin.skane.se/viewAnalys.asp?Nr=44). Viktigt att provet tas i akutskedet,
men kan sedan sparas fryst och skickas med akuttransport ndstkommande vardag.
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Handldggning pa akutvardsavdelning

a. Starta skyndsamt Natriumbensoat 250 mg/kg/dag samt Argininhydroklorid 250 mg/kg/dag.
For patient som vager 70 kg: Blanda 175 ml natriumbensoat 100 mg/ml och 175 ml
argininhydroklorat 100 mg/ml i 1000 ml 10% glukos och ge infusion med 50 ml/timme. Halva
mangden kan blandas i 500 ml 10% glukos for 12 timmars infusion om ej beslut hur lange
infusionen ska paga. Dessa lakemedel "binder” och eliminerar ammoniumjoner.

b. Eliminera allt protein fran kosten initialt. Vid adekvat medvetande kan patienten nutrieras
peroralt med kolhydrater (saft, Nutrical, krdm etc)

c. Under 24 timmar ges 3000 ml 10% glukos (=1200kcal). For att ge adekvat kaloritillforsel

behover resterande kalorier ges i form av Intralipid 200 mg/ml (2kcal/ml). For patient som

vager 70 kg motsvaras detta av 400 ml Intralipid per dygn. OBS! Efter maximalt 24-36 timmar
med proteinfri nutrition MASTE proteintillférsel terintroduceras peroralt/enteralt.

Vid hypovolemi ges extra NaCl 0,9%

Eventuellt tillskott av kalium till infusioner, baserat pa provtagning

Vid illamaende kan odansetron ges

For patienter som sedan tidigare star pa karnitinsubstitution bor dosen 6kas till karnitin 2g x 2

peroralt under akut sjukdom

h. Provtagning akuta prover inkl ammoniumjon minst var 4: e timme tills stabilt. | handelse av
stigande varden och utebliven férbattring bor intensivvard inklusive hemodialys 6vervégas.

i. Overvakning av vitskebalans och vitala parametrar gors enligt rutiner pa akutvardsavdelning.

CE S

Nutrition

Om tillférseln av protein seponerats/reducerats skall man senast efter 24 timmar (i samrad med
specialkunnig kollega) 6vervaga att forsiktigt aterinsatta proteinersattning samt proteininnehallande
foda for att undvika proteinkatabolism. Patientanpassad proteinreduced specialkost bestalls fran
sjukhuskoket enligt lokala rutiner efter sarskild ordination fran specialkunning dietist. Ett alternativ
kan vara att anhdriga tar med sig specialkost fran hemmet.

Kontakta alltid lakare med sarskilt kunnande inom medfédda metabola sjukdomar sa snart som
moijligt efter inlaggning!

Overflyttning till annan vardavdelning

Nar patienten forbattrats kliniskt och de biokemiska parametrarna tydligt har viant nedat kan
patienten flyttas till annan vardavdelning. Provtagningen kan da glesas ut och glukosinfusionen kan
sakta borja trappas ut. Mycket viktigt att da sakerstalla tillrdcklig nutrition i 6vrigt.
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