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Bakgrund, indikation och tolkning

Cystein (Cys) ar en polar hydrofil aminosyra som innehaller en svavelgrupp och denna svavelgrupp
oxideras sa att tva cystein sammanbinds med en svavelbrygga till en dimer och bendmns da cystin
(Cys2). Cystin utsdndras i urinen och ska normalt reabsorberas i njurarnas proximala tubuli via en
transportér som kodas fran tva olika gener: SLC7A9, belagen pa kromosom 19 och SLC3A1, belagen
pa kromosom 2. Via samma transportor transporteras aven aminosyrorna ornitin, lysin och arginin. Vid
defekter i transportdren 6kar koncentrationerna av dessa aminosyror i urinen. Cystin ar relativt olosligt
vid fysiologiskt pH och tenderar darfér vid hdga koncentrationer 8i urinen att bilda cystinkristaller vilket

ger en okad risk for njursten.

Cystinuri ar saledes en autosomalt recessiv sjukdom som medfor 6kad risk for njursten och
sjukdomen ska framfor allt misstankas vid njurstenssjukdom hos barn och unga, anhopning av fall i en
slakt samt vid upprepad stenbildning. Risk finns for paverkan pa njurfunktionen vid upprepade
njurstenar. Férekomsten av cystinuri varierar i olika populationer. Behandlingen bestar av att
uppratthalla en riklig diures, alkalinsera urinen samt i vissa fall Iakemedelsbehandling med
penicillamin eller tiopronin. Dessa lakemedel bildar disulfidbryggor med cystein och komplexet ar mer

I6sligt i urin. Aven dessa komplex kan kvantifieras vid analysen.

Vid fragestallning cystinuri, bestalls "tU-Cystin, utredning” och analysen omfattar kvantifiering av 26

aminosyror i urinen och dessa besvaras per kreatininenhet. Dessutom gors en lakarbedémning (se

analysen U-Aminosyror for mer information).

Vid uppféljning av patient med kand cystinuri bestalls "tU-Cystin, uppféljning” och da kvantifieras U-
Cystin och en utrékning av tU-Cystin gérs om en dygnssamling utférts. Om det pa remissen framgar
att patienten har pagaende behandling med tiopronin eller penicillamin, kvantifieras ocksa
blanddisulfiden U-Cystein-tiopronin respektive U-Cystein-penicillamin och utséndringen av respektive

blanddisulfid per dygn berdknas om dygnssamling har utforts.

Analysprincip

Urinen forsatts med internstandard varefter proteinerna falls med sulfosalicylsyra och pH justeras med
litiumhydroxid. Separation av cystin i supernatanten sker automatiserat pa en Biochrom 30+
aminosyraanalysator. Cystinets ninhydrinkomplex detekteras spektrofotometriskt vid 570 nm. Cystin
identifieras genom sin retentionstid. Koncentrationen berdknas automatiskt av integreringsprogrammet
OpenLAB EZChrom.
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Referensintervall

Referensintervall saknas for U-Cystin, tU-Cystin, U-Cys-tiopronin, tU-Cys-tiopronin, U-Cys-penicillamin

och tU-Cys-penicillamin.

Foljande behandlingsrekommendation finns vid k&nd Cystinuri: "Rekommenderad koncentration vid
uppfdéljning och behandling av patienter med cystinuri ar 800 — 1000 umol/L, ev. lagre beroende pa

stenaktivitet.”

Vid utredning avseende cystinuri analyseras aminosyror i urinen och dessa besvaras per
kreatininenhet. Referensintervall for dessa finns pa "Analysportalen” U-Aminosyror, (klicka pa “1as
mer”). Dessutom gors en medicinsk bedémning baserat pa Servais, A. et al. [1].
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http://www.analysportalen-labmedicin.skane.se/viewAnalys.asp?Nr=45
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Metodkarakteristika

Interferenser och felkallor

Inga kédnda.

Matomrade
Matomradet ar 5-2000 pmol/L. Metoden &r linjar till 2000 umol/L. Vid hégre koncentrationer &n 2000
pmol/L spads provet 1:10 och analyseras om. Matomradet gar da upp till 20000 umol/L.

Kvantifieringsgréans

Nedre kvantifieringsgrans 5 umol/L.

Matosakerhet

Matosakerheten grundas pa varden fér internkontroller analyserade under 2021.

Aminosyraldisulfid Niva (umol/L) | CV (%)

U-Cystin (i penicillaminkontrollen) ~430 6

U-Cystein-penicillamin ~1230 6

U-Cystin (i tioproninkontrollen) ~ 1130 6

U-Cystein-tiopronin ~ 2470 6
Sparbarhet

Aminosyrastandard fysiologisk, basiska (A6282, Sigma-Aldrich).
Aminosyrastandard fysiologisk, sura och neutrala (A6407, Sigma-Aldrich).
| L-Glutamin (49419, Sigma-Aldrich).

Ackreditering

Metoden ar inte ackrediterad.
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