Feniiililketonuuria (PKU) - PAH geeni p.R408W mutatsioon ja kodeeriva ala
mutatsioonid
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FenGulketonuuria (PKU; OMIM#261600) on parilik autosoom-retsessiivne
ainevahetushaigus, esinemissagedus Euroopas on 1 : 10000, Eestis 1 : 6700 vastsiindinu
kohta (Donlon et al, 2004; Lillevadli et al, 2018). Fenudulalaniini hitdroksulaasi (PAH)
puudulikkuse tottu hakkavad organismis kuhjuma fentdilalaniin ja tema ainevahetuse
vaheproduktid, pohjustades poérdumatu ajukahjustuse. Mutatsioon p.R408W PAH geenis
on koige sagedasem PKU mutatsioon Eestis, moodustades 84% kdigist PKU
mutatsioonidest. Ravimata haigetel kujuneb valja keskmine kuni raske vaimne
mahajaamus. Oigeaegse diagnoosi korral (hiljemalt 4. elunadalal) on vd&imalik
fenddlalaniini hiddroksilaasi puudulikkust edukalt kompenseerida fenillalaniinivaese
dieediga. Tanu sellele on vdimalik lles kasvatada vaimselt ja flisiliselt terve inimene.
1993. aastal alustati Eestis vastsiindinute PKU skriiningprogrammi ja keskmiselt on igal
aastal diagnoositud 1-3 uut PKU juhtu.

Voimalik on teha siinnieelset diagnostikat, kui eelnevalt on uuritud vanemaid.

Uuritavad mutatsioonid
¢ mutatsioon p.R408W;
e PAH geeni kodeeriva ala mutatsioonid.
Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Anallusi tellimisel tuleb kasutada Fendllketonuuria uuringu saatelehte.

Katsuti | Veri: K2E/K3E-katsuti (lilla kork)

Koetlikid: steriilne katsuti (1,5 mL v0i suurem)
Analllsitav kogus | 4-10 mL (taiskasvanud)

2-5 mL (lapsed)

Sailivus | Veri +4 °C juures kuni Uks nadal. NB! Mitte kiilmutada!

Slnnieelse diagnhostika puhul on uuritavateks materjalideks amnionirakkude kultuur,
koorionirakkude kultuur voi koorionikude. Prenataalse diagnostika korral tuleb tellida
lisauuring valistamaks koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsiooni ema materjaliga.
Vt: Koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsioon ema materjaliga.

Analiiiisi tegemise aeg: tddpaeviti, mutatsiooni p.R408W analitsi valmimisaeg 2-3
nadalat alates laborisse saabumise kuupdevast ja PAH geeni Kkodeeriva ala
sekveneerimisel kaks kuud alates laborisse saabumise kuupdevast.

Analiiiisimeetod: polimeraasi ahelreakstsioon (PCR) jargneva Sanger
sekveneerimisega

Vastuse vorm
Genotllp ja interpretatsioon.
Na&idustus

Fenlulketonuuria diagnoosi kinnitamine, mutatsiooni kandluse anallls, sunnieelne
diagnostika.

Vt ka: Fenudlalaniin vereplekist
Vastslindinute sdeluuring kaasaslindinud ainevahetushaiguste ja hipotiireoosi suhtes
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