Siaalhappe paneel uriinis
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Siaalhapet sisaldavad ligikaudu 40 erinevat neuramiinhappe derivaati. Need
monokarbokstiil- ja N-rlhmaga monosahhariidid on oluliseks Ulesehituskomponendiks
oligosahhariididele. Oligosahhariidid on omakorda glikoproteiinide ja gangliosiidide Uheks
komponendiks, osalevad olulistes metaboolsetes funktsioonides, nagu immunoloogilised
protsessid, hormonaalsed vastusreaktsioonid, neuronite signaalililekanne, rakkude
adhesioon ja kaitsemehhanismid.

Tervetel indiviididel on ainult vaike osa siaalhappest mdaratav erinevates kehavedelikes.
Siaalhape esineb peamiselt seotud vormina.

Teada on kolm erinevat parilikku ainevahetushaigust, mille korral siaalhappe metabolism on
hairitud:

1) vaba siaalhappe ladestushaigus - llisosomaalse membraani transportvalgu defekt.
Siia alla kuuluvad hilise algusega Salla haigus ehk Soome tialpi sialuuria
(OMIM#604369) ja infantiilse algusega vaba siaalhappe ladestushaigus
(OMIM#269920);

2) sialuuria - siaalhappe bioslinteesi inhibitsiooni defekt;

3) sialidoos - sialidaasi puudulikkus.

Siaalhappe (vaba ja seotud) analliis tuleks teha patsiendil, kellel on ladestushaiguse
kliiniline pilt. Iseloomulikud tunnused on progresseeruv arenguhdire, omandatud oskuste
kadu, krambid, lihashipotoonia, ataksia, nistagmid, maksa/pOrna suurenemine ja/voi
luude dlsostoos.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Proovindu| Proovitops

Analldsitav kogus| 20 mL uriini

Sailivus| Uriin toatemperatuuril 2-4 tundi

Analiiiisi tegemise aeg: todpdeviti. Anallils teostatakse Terviseameti Rahvatervise
laboris. Uuringu valmimisaeg kuni neli nddalat alates laborisse saabumise kuupdevast.

Analiiiisimeetod: vedelikkromatograafia

Referentsvaartus
<2a 2a-<4a |4a-<6a |ba-<8a |= 8a
Vaba siaalhape/kreatiniin | 20-130 | 20-75 20-60 20-50 10-30
(mmol/mol)
Seotud 15-260 | 25-150 30-100 20-60 15-50
siaalhape/kreatiniin
(mmol/mol)

Naidustus ja kliiniline tahendus

Siaalhappe metabolismi hairete biokeemiline diagnostika. Patoloogiline tdhendus on
siaalhappe suurenenud eritusel uriiniga. V3ib esineda:

1) seotud siaalhappe erituse suurenemine, mis on iseloomulik sialidoosile;



2) vaba siaalhappe erituse suurenemine, mis on iseloomulik vaba siaalhappe
ladestushaigusele ja sialuuriale.

Kuna Kkliiniliselt ei ole vdimalik eristada ladestushaigusi, s.t mukopollisahharidoose,
oligosahharidoose ja siaalhappe metabolismi haireid, siis tehakse siaalhappe anallis alati
koos mukopollisahhariidide ja voimalusel koos oligosahhariidide anallisiga.
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