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t(U)-Cystin, utredning

t(U)-Cystin, uppfoljning

Bakgrund

Cystinuri idr en autosomalt recessiv sjukdom som medfor 6kad risk for
njursten och sjukdomen ska framf6r allt misstankas vid
njurstenssjukdom hos barn och unga, anhopning av fall i en sliakt
samt vid upprepad stenbildning. Risk finns for paverkan pa
njurfunktionen vid upprepade njurstenar. Férekomsten av cystinuri

varierar i olika populationer.

Cystein (Cys) dr en polar hydrofil aminosyra som innehéller en
svavelgrupp och denna svavelgrupp oxideras sa att tva cystein
sammanbinds med en svavelbrygga till en dimer och bendmns da
cystin (Cys2). Cystin utsondras i urinen och ska normalt reabsorberas
injurarnas proximala tubuli via en transport6r som kodas fran tva
olika gener: SLC7A9, beldgen pa kromosom 19 och SLC3A1, belédgen pa
kromosom 2. Via samma transportor transporteras aven
aminosyrorna ornitin, lysin och arginin. Vid defekter i transportéren
okar koncentrationerna av dessa aminosyror i urinen. Cystin ar
relativt olosligt vid fysiologiskt pH och tenderar darfor vid hoga
koncentrationeriurinen att bilda cystinkristaller vilket ger en 6kad

risk for njursten.

Behandlingen bestar av att uppratthalla en riklig diures, alkalinisera
urinen samt i vissa fall likemedelsbehandling med penicillamin eller
tiopronin. Dessa likemedel bildar disulfidbryggor med cystein och

komplexet dr mer 16sligt i urin. Aven dessa komplex kan kvantifieras

vid analysen.
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Remissbedomning utfors alltid och bestidllningen dndras vid
misstankt felaktig bestidllning. Om det inte framgar fran
analysbestillningen om patienten har en kand cystinuri eller inte,
kommer tU-Cystin utredning att utforas forsta gangen samt om det
inte finns nagot tidigare prov tillgdngligt i labdatasystemet for
jamforelse. Vid upprepad provtagning besvaras tU-Cystin,

uppfoljning.

Svar/Tolkning/Bedomning

tU-Cystin, utredning
Vid utredning avseende cystinuri bestélls analysen "tU-Cystin,

utredning”. Analysen omfattar di kvantifiering av de fyra
aminosyror i urinen (cystin, ornitin, lysin och arginin) som inte kan
reabsorberas. Det ir rekommenderat att om mojligt gora en
dygnssamling av urin, men om det inte gar kan analysen utforas pa ett
stickprov. De fyra aminosyrorna besvaras per liter, per dygn (om
dygnssamling utférts och uppmitt urinvolym angivits pa remissen)

och per kreatininenhet. Dessutom gors en likarbedémning.

tU-Cystin, uppf6ljning

Vid uppf6ljning av patient med kénd cystinuri bestills analysen "tU-
Cystin, uppf6ljning”. U-Cystin kvantifieras och en utrdkning av tU-
Cystin gors om en dygnssamling utforts.

Om det pa remissen framgar att patienten pagaende behandlas med
tiopronin eller penicillamin, kvantifieras ocksa blanddisulfiden U-
Cystein-tiopronin respektive U-Cystein-penicillamin. Utsondringen
av respektive blanddisulfid per dygn beriaknas om dygnssamling har

utforts.
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Referensintervall

tU-Cystin, utredning

En likarbed6mning utfors. Referensintervall finns for féljande

analyser.
Referensintervall | 0-1 manad 1manad-6 ar >6ar
U-Cystin/Krea 7-17 8-36 5-22
U-Ornitin/Krea <24 <14 <12
U-Lysin/Krea 51-210 44-190 23-100
U-Arginin/Krea | <31 <8 <7

tU-Cystin, uppféljning
Ej tillampbart.

Metodik/matprincip

Urinen forsitts med internstandard f6ljt av proteinfiallning med
sulfosalicylsyra och dérefter justeras pH med litiumhydroxid.
Separation av cystin, ornitin, lysin, arginin samt eventuella komplex
mellan cystein och lakemedel i supernatanten sker med
jonbyteskromatografipa en Biochrom 30+ aminosyraanalysator.
Ninhydrin bildar komplex med respektive aminosyra och detektion
sker vid 570 nm. Identifiering av respektive analyt sker genom
retentionstiderna. Koncentrationen beriknas automatiskt av

integreringsprogrammet OpenLAB EZChrom.

Interferenser/felkallor
Cystin ar kéansligt for medbrytning vid felaktig férvaring och provet

ska darfor forvaras kylt under samlingstiden och frysas sa snart som

mojligt. Likemedel kan interferera i kromatogrammet.

Matomrade
e Mitomradet ar 5 - 2000 pmol/L.

e Vid koncentration >2000 umol/L spéads provet 1:10 och analyseras
om och svar upp till 20000 pmol/L kan da lamnas ut.

DokumentID 91829491
Dokumentnamn t(U)-Cystin, utredning och uppfoljning
Original lagras elektroniskt. Anvandaren ansvarar for att géllande version anvands.

3(5)



4(5)

Kvantifieringsgrans

Nedre kvantifieringsgrans 5 umol/L.

Sparbarhet

e Aminosyrastandard fysiologisk, basiska (A6282, Sigma-
Aldrich).

e Aminosyrastandard fysiologisk, sura och neutrala (A6407,
Sigma-Aldrich).

e L-Glutamin (49419, Sigma-Aldrich).

Matosakerhet
Aminosyra Nivé lag CV (%) Nivé hog CV (%)
(numol/L) (umol/L)
P/U/Csv-Omitin 117 4 291 4
P/U/Csv-Lysin 181 4 342 4
P/U/Csv-Arginin 96 4 274 4

Niva och mitosikerhet ovan grundas pa inkérningskontroller
analyserade under perioden 240813-241031 (n = 20).

Niva

Aminosyra/disulfid CV (%)
(numol/L)

U-Cystin (i

~432 6
penicillaminkontrollen)
U-Cystein-penicillamin ~ 1127 6
U-Cystin (i

~ 882 6
tioproninkontrollen)
U-Cystein-tiopronin ~ 1858 6

Nivi och mitosikerhet ovan grundas pa virden fér internkontroller

analyserade under 2025.

Eftersom beredning av kontrollerna sker med human serumpool fran
blodgivarplasma samt poolad urin kan nivavariationer férekomma

mellan olika kontroll-loter.

DokumentID 91829491
Dokumentnamn t(U)-Cystin, utredning och uppfoljning
Original lagras elektroniskt. Anvandaren ansvarar for att géllande version anvands.



5(5)

Referenslitteratur

1. Servais, A. etal. Kidney International, 2021, 99, 48-58.

2. Saravakos P et al. Urology, 2014, 83:693-699 samt kommentar
och svar pa kommentar: Urology, 2014, 83: 961

3. Jeppsson J.O och Karlsson I.M, J. Chromatogr.1972; 72:93-
103.

4. Laurells Klinisk kemi i praktisk medicin, 10:e upplagan, E.
Theodorsson, M. Berggren Soderlund

5. Tietz Textbook of Clinical Chemistry and Molecular
Diagnostics, 5th ed. C.A. Burtis, E.R.Ashwood, D.E. Burns.

6. Njurmedicin, 4:de upplagan, M Aurell, O Samuelsson

DokumentID 91829491
Dokumentnamn t(U)-Cystin, utredning och uppfoljning
Original lagras elektroniskt. Anvandaren ansvarar for att géllande version anvands.



