Aminohapped seerumis ja uriinis
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Valgud koosnevad 20 erineva aminohappe kombinatsioonidest. Toitumise seisukohalt
jagatakse aminohapped asendamatuteks (histidiin, isoleutsiin, leutsiin, llUsiin, metioniin,
fentdlalaniin, treoniin, triptofaan, valiin) ja asendatavateks (alaniin, aspartaat, tsisteiin,
glutamaat, glitsiin, proliin jt). Viimaseid suudab organism ka ise slinteesida. Inimese
organismis on igal aminohappel oma bioloogilised funktsioonid ja ainevahetus.
Aminohapetest slinteesitakse selliseid elutahtsaid Uhendeid nagu koensuimid,
neurotransmitterid, fosfolipiidid, porfiriinid, puriinid, ptrimidiinid jt ained.

Praktiliselt iga aminohappe ainevahetuses vdib esineda péarilikke defekte (mingi konkreetse
ensulmi puudulikku aktiivsust).

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sdilitamine
Uuritav materjal valitakse vastavalt kliinilise diagnoosi hlipoteesile.

Veri

Katsuti| HitUbimisaktivaatori ja geeliga katsuti (punane kollase rongaga kork
vOi kollane kork)

Analllsitav kogus| 0,5-1 mL seerumit

Sailivus| Seerum toatemperatuuril 2-4 tundi, -20 °C 14 pdeva

Uriin

Proovindu| Proovitops

Analilsitav kogus| 5 mL uriini

Sailivus| Uriin toatemperatuuril 24 tundi, +4 °C 14 paeva ja -20 °C 70
paeva

Analiiiisi tegemise aeg: tdopaeviti, uuringu valmimisaeg kuni neli nadalat alates
laborisse saabumise kuupdevast. Cito analliisi korral saab vastuse 1-2 tb6dpdeva
jooksul.

Analiiiisimeetod: vedelikukromatograafia-tandemmassispektromeetria (LC-MS/MS)
Referentsvaartus

Aminohapete kvantitatiivse anallilisi referentsvaartused soltuvad uuritavast materjalist,
vanusest, kaasnevatest haigustest ja ravist. Referentsvaartused ja hinnang lisatakse
eraldi igale vastusele.

Naidustus ja kliiniline tahendus

Parilike aminoatsiduuriate ja uurea tsikli hairete diagnostika (nt fenlullketonuuria,
tirosineemia,  “vahtrasiirupi tobi”, [Gsinuuriline  valgu talumatus, ornitiini
transkarbamdilaasi puudulikkus jt). Pdarilike ainevahetushaigustega patsientide dieedi
kontroll.

Juhul kui tehakse esmast diagnostikat aminoatsiduuriate suhtes, on soovitav alati
anallisida nii seerumi kui uriini aminohappeid. Monede  aminohapete
ainevahetusdefektide korral esinevad ainult vaikesed muutused seerumi aminohapete
analllsis, samas monede aminohapete transpordidefektide korral esinevad muutused
ainult uriini analtdsis.
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