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Flodescytometri PNH (paroxysmal nokturn
hemoglobinuri)

Bakgrund

PNH (paroxysmal nokturn hemoglobinuri) dr en klonal
stamcellssjukdom som beror pé en férvirvad mutation i genen PIG-A
(phosphatidylinositol glycan class A). Denna gen producerar ett
enzym (glykosyltransferas) som kravs for att tillverka GPI-
(glycosylphosphatidylinositol) ankare, vilka forankrar flera

cellyteproteinericellmembranet.

De celler som bir mutationen kommer diarfor att sakna dessa
proteiner, bland annat tva proteiner, CD55 och CD59, vilka forhindrar
attack fran kroppens komplementsystem. Roda blodkroppar som
saknar dessa proteiner kommer att angripas med intravasal hemolys
som f6ljd. Detta leder till frisdttning av fritt hemoglobin som binder
kvaveoxid, vilket i sin tur orsakar konstriktion av glatt muskulatur.
Sjukdomsbilden vid PNH blir darfor en kombination av dels anemi,

dels buksmairta, dysfagi och tromboser.

Hos de réda blodkroppar kan séavil en population med helt (typ 3) som
endast mattligt (typ 2) bortfall av GPI-ankarproteiner identifieras.

Vita blodkroppar med mutationen paverkas i betydligt mindre grad,
framst da de till skillnad fran de roda blodkropparna dven uttrycker
CD46, vilket fyller en komplementreglerande funktion liknande den
hos CD55 och CD59. Analysen omfattar kvantifiering av PNH-kloner
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savil hos roda som vita blodkroppar, da klonstorleken hos de senare
ger ett bittre matt pa sjukdomens omfattning, eftersom de inte

elimineras av komplementsystemet.

Svar/Tolkning/Bedomning

I svaret anges eventuell forekomst, samt storleken, av PNH-
populationer for neutrofila granulocyter, monocyter och erytrocyter.
For erytrocyterna gors dven en uppdelning pa kraftigt (typ 3)
respektive mattligt (typ 2) nedsatt uttryck av CD59i de fall en PNH-

population pavisas.

Metodik/matprincip

Flodescytometri.
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