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Indikation/medicinsk information

Analys av faktor H och faktor | ingar i utredning av atypiskt hemolytiskt uremiskt syndrom (aHUS). Vid
ofdrklarad persisterande sankt nivd av C3 och nedsatt funktion av den alternativa
komplementaktiveringsvéagen bor ocksa faktor H och faktor | analyseras.

Faktor H &r ett protein med molekylvikt 155 kDa, som huvudsakligen syntetiseras i levern. Det rader
inte fullstandig konsensus kring vilken som &r den genomsnittliga normala serumkoncentrationen av
faktor H, men i litteraturen anges varden p& ca 300-500 mg/L. Faktor H reglerar den alternativa
komplementaktiveringsvagen genom att fungera som kofaktor till faktor I vid inaktivering av C3h, samt
genom att 6ka sdnderfallet av den alternativa vagens C3-konvertas och aven hamma nybildning av
C3-konvertas.

Faktor | ar ett serinproteas med molekylvikt 88 kDa, som huvudsakligen syntetiseras i levern. Faktor |
katalyserar klyvning av C3b och C4b, vilket férhindrar bildning av C3-konvertas och darmed hindrar
ytterligare komplementaktivering. For sin funktion kraver faktor | narvaro av ndgon av sina kofaktorer:
faktor H, C4b-bindande protein, membran-kofaktor protein (CD46) eller komplementreceptor 1.

Total brist pa faktor | eller faktor H leder till bristande kontroll av den alternativa vagen for
komplementaktivering. Detta i sin tur medfér sankt koncentration av C3 och faktor B, samt sekundart
sankt funktion av den alternativa vagen. Som en foljd av den sankta komplementfunktionen far
patienten kraftigt okad risk for &terkommande allvarliga infektioner med kapslade bakterier. Aven
glomerulonefrit och vaskulit har beskrivits. Vid konstaterad total brist pa faktor | eller faktor H ska
patienten vaccineras mot kapslade bakterier och slaktutredning genomforas.

Vid aHUS ar associerade mutationer i komplementproteingener inkluderande CFH och CFI vanligen
heterozygota eller compound heterozygous. Normala serum/plasmakoncentrationer av
komplementproteiner vid aHUS utesluter inte sjukdomsorsakande mutationer i motsvarande gener,
medan daremot sankta nivaer, som férekommer hos en mindre andel av patienterna, ar en indikation
pa bakomliggande dysreglering av komplementsystemets alternativa vag.

Polymorfismer och mutationer i genen for faktor H har &ven associerats med okad risk for
aldersrelaterad makuladegeneration och vid C3-glomerulopati.

Metod

Immunokemisk bestdmning utférd med raketelektrofores ("electroimmunoassay"”).

Referensintervall
Koncentration av faktor H: 69-154 % baserat pa analys av serumprover frdn 100 vuxna blodgivare.
Koncentration av faktor |: 60-152 % baserat p& analys av serumprover fran 100 vuxna blodgivare.
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