Mukopoliisahhariidid uriinis
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Mukopoliisahharidoosid (MPS) on grupp ainevahetushaigusi, mis kuuluvad lisosomaalsete
haiguste hulka. Lisosomaalsete haiguste korral kuhjuvad llisosoomides makromolekulid.
Rakkude hukkumise korral erituvad need makromolekulid uriiniga. MPS-de korral on
ladestuvateks makromolekulideks mukopolisahhariidid ehk gliikoosaminoglikaanid
(dermataan-, heparaan-, kerataan- ja kondroitiinsulfaat). Uhtekokku on teada (le 10 erineva
ensulmidefekti, mis pohjustavad mukopoliisahhariidide kuhjumist ja eritumise suurenemist.

MPS-de esmane diagnoos plstitatakse kliinilise pildi alusel. Patsiendil vdivad esineda
iseloomulikud tunnused nagu progresseeruv arengumahajaamus, ndaojoonte jamenemine,
skeleti anomaaliad (luude dlsostoos, ovoidse kujuga lilikehad), hepatomegaalia,
splenomegaalia, sarvkesta hdgunemine, kaditumishdired, kuulmise langus ja
disproportsionaalne kasvupeetus. MPS-de korral vdivad esineda kdik need siimptomid
koos vOi osaliselt omavahel kombineerudes.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sdilitamine

Proovindu| Proovitops
Analilsitav kogus| 20 mL uriin

Sailivus| Uriin toatemperatuuril seitse paeva, +4 °C kolm kuud, -20 °C ks
aasta

Samaaegselt mukopolisahhariididega maaratakse ka uriini kreatiniinisisaldus ja
arvutatakse mukopolisahhariidide ja kreatiniini suhe uriinis.

Analiiiisi tegemise aeg: tdopdeviti, uuringu valmimisaeg kuni neli nadalat alates
laborisse saabumise kuupaevast. Anallls tehakse Terviseameti Rahvatervise laboris.

Analiiiisimeetod: spektrofotomeetria dimetiileensinisega ja elektroforees
Referentsvaartused

Referentsvaartused soltuvad uuritavast materjalist, patsiendi vanusest, kaasnevatest
haigustest ja ravist. Seetottu lisatakse igale vastusele eraldi vastavad referentsvaartused
ja interpretatsioon.

Mukopolisahhariidid/kreatiniin
Ok-6k < 28 mg/mmol
6k-<1a < 18 mg/mmol
la-<4a < 15 mg/mmol
4a-<6a < 13 mg/mmol
6a-<11la < 10 mg/mmol
lla-<13a < 8 mg/mmol
13a-<18a < 6 mg/mmol
=18 a < 3 mg/mmol

Naidustus ja kliiniline tdhendus

Mukopolisahharidooside biokeemiline diagnostika.



Glikoosaminoglikaanide elektroforeesil esineb jargmine leid:

MPS I ehk Hurleri sindroom: tdusnud dermataan- ja heparaansulfaadi eritus;
MPS II ehk Hunteri siindroom: tdusnud dermataan- ja heparaansulfaadi eritus;
MPS III A-D ehk Sanfilippo siindroom: tdusnud hepraansulfaadi eritus;

MPS IV A-B ehk Morquio siindroom: tousnud kertaansulfaadi eritus;

MPS VI ehk Maroteaux-Lamy slindroom: tdusnud dermataansulfaadi eritus;
MPS VII ehk Sly siindroom: tousnud kondroitiin- ja dermataansulfaadi eritus.

Elektroforeesi alusel ei ole voimalik eristada MPS I ja MPS II alavormi, samuti on neid raske
eristada MPS VI alavormist. Samuti ei ole antud uuringuga vdimalik eristada MPS III A, B,
C ja D ning MPS 1V A ja B alavorme. Loplik diagnoosi kinnitamine toimub enstimanal(si
abil.

Vahene mukopoliisahhardiide erituse tdus koos tavaliselt normaalse elektroforeesi pildiga
vOib esineda oligosahharidooside ja Salla haiguse korral. Sel juhul tuleks alati taiendavalt
teha uriini oligosahhariidide ja siaalhappe analiUs.
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