Kaasasiindinud N-gliikosiiiilimise haigused - transferriini isoelektriline
fokuseerimine (IEF)

Geneetika ja personaalmeditsiini kliinik, laboratoorse geneetika osakond, ainevahetuslabor, tel. 731 9485,
www.kliinikum.ee/geneetika/

Transferriin on glikoproteiin, mis kannab kahte kaheharulist siaalhapetega I16ppevat N-
glikoslleeritud poliisahhariidset klilgahelat. Seetdttu domineerib transferriini isoelektrilisel
fokuseerimisel tetrasialotransferriini isovorm.

N-glUkostilimist mdjutavate defektide korral eristatakse skriiningul kahte tllpi profiile
sOltuvalt sellest, milline N-gliikaani stinteesietapp on hairunud. 1. tllpi defektide korral on
suurenenud di- ja asialotransferriini isovormide osakaal, 2. tlilpi defektide korral tri-, di-,
mono- ja/vOi asialotransferriini isovormide osakaal. Transferriini IEF mustri
interpreteerimine on kvalitatiivne ning subjektiivhe. Esineb ka Uksikuid kaasastndinud N-
glikostilimise haiguseid, mis skriiningul annavad normipdrase leiu (nt. MOGS-CDG,
GANAB-CDG, PRKCSH-CDG, SLC35A3-CDG, SLC35C1-CDG).

Transferriini  IEF puuduseks on vanusest, transferriini valgu polimorfismist voi
sekundaarsetest  hlpoglikosillimist  pOhjustavatest seisunditest (fruktoseemia,
galaktoseemia, infektsioon) tingitud valenegatiivsed voi valepositiivsed tulemused.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sdilitamine

Katsuti Geeli ja huldbimisaktivaatoriga katsuti (punane kollase rongaga
vOi kollane kork)

Analtusitav kogus 0,5 mL seerumit

Sailivus Seerum toatemperatuuril seitse paeva, +4 °C (ks kuu, -20 °C
45 paeva

Analiiiisi tegemise aeg: téopaeviti
Analiiiisimeetod: isoelektriline fokuseerimine (I1EF)

Vastuse vorm: elektroforeesi mustri kirjeldus. N-glikosullimise haiguse kahtluse korral
taiendavad selgitused.

Naidustus ja kliiniline tahendus

Kaasastndinud N-glikosuulimise haigused on geneetilised ainevahetushaigused. Kliiniline
pilt on vdga varieeruv ja mittespetsiifiline, haarates erinevaid elundisiisteeme voi piirdudes
vaid kindlate elunditega. Haiguse simptomite raskusaste vdib olla haigete 16ikes erinev.
Stimptomid haaravad peaaegu alati narvislisteemi (Uldine arengu hilistumine erinevas
raskusastmes, lihashlipotoonia, epilepsia, ataksia, aju vaararendid), kuid kaasuda vdivad
ka teiste organite funktsioonihdiretest pdhjustatud simptomid (gastrointestinaalsed
sumptomid, maksapuudulikkus, kardiaalsed ja oftalmoloogilised probleemid,
skeletianomaaliad, hillbimishdired ja muud laboratoorsed muutused, sagedased
infektsioonid). Simptomid vdivad avalduda looteeas, vahetult pérast slindi voi esimestel
elukuudel.
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