Puriinid ja piirimidiinid uriinis
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Puriinide ja puUrimidiinide kvantitatiivset analillsi kasutatakse parilike puriinide/pUrimidiinide
ainevahetushaiguste diagnostikaks.
Koik puriinid ja plrimidiinid toodetakse organismis pidevalt toimuva de novo siinteesi teel ja
neid kasutatakse DNA ja RNA ahela slinteesil. Puriinide metabolismi 16pp-produktiks on
kusihape, seetottu kusihappe kontsentratsiooni tdus veres ja/vdi uriinis on Uheks esmaseks
puriinide ainevahetushaire indikaatoriks.
Uhtekokku on teada iile 27 erineva geneetilise defekti, mis vdivad pdhjustada muutusi
puriinide/pulrimidiinide ainevahetuses. Puriinide/plrimidiinide ainevahetushairete kliiniliste
tunnuste spekter on vaga lai: vlivad esineda neuroloogilised, immunoloogilised,
hematoloogilised, lihas-tugiaparaadi ja kuse-suguelundite poolsed kaebused.
Sagedasemad haigused on jargmised:
1) Lesch-Nyhani sindroom - vaimse arengu mahajdamus, autoagressioon, lihaste
hipertoonus, koreoatetoosid, neerukivid, neerupuudulikkus;
2) adenilosuktsinaadi lGaasi puudulikkus — vaimse arengu mahajaamus, raskesti ravile
alluvad krambid, autism;
3) adenosiini deaminaasi (ADA) puudulikkus - raske kombineeritud immuunpuudulikkus,
sagedased infektsioonhaigused, kdhulahtisus, immuunglobuliinide kontsentratsiooni
vahenemine seerumis.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Proovindu| Proovitops
Analtisitav kogus| 5 mL uriini
Sailivus| Uriin toatemperatuuril 2-4 tundi, -20 °C kolm kuud

Analiilisi tegemise aeg: toopaeviti, uuringu valmimisaeg kuni kuus n&dalat alates
laborisse saabumise kuupaevast

Analiilisimeetod: vedelikukromatograafia tandemmassispektromeetria (LC-MS/MS)
Referentsvaartused

Referentsvaartused soltuvad patsiendi vanusest. Igale vastusele lisatakse eraldi vastavad
referentsvaartused ja interpretatsioon.

Naidustus ja kliiniline tahendus

Ebaselge vaimse arengu mahajaamus, autism vOi autistlikud kaitumishaired, krambid,
immuunpuudulikkus ja/vdi neerukivid.

Kusihappe kontsentratsiooni tdus veres ja/v0i uriinis on (heks esmaseks puriinide
ainevahetushaire indikaatoriks.

Puriinide vOi plrimidiinide ainevahetushdirete diagnoosi 10plik kinnitus toimub kas
ensliimanallisi vdi molekulaargeneetilise anallilisi abil, mida reeglina tehakse geneetilise
konsultatsiooni kaigus.
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