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Cl-inhibitor (C1-INH)

Indikation/medicinsk information
Bestamning av C1-inhibitor (C1-INH) ingar som ett led i diagnostiken vid utredning av angioodem.

C1-INH ar ett glykoprotein som tillhdr gruppen serinproteasinhibitorer (serpiner). Proteinet utgors av
en enkel polypeptidkedja med en reaktiv yta nara den karboxyterminala anden. Kolhydratinnehallet
svarar for narmare halften av molekylvikten, som ar 106 kDa. C1-INH bildar fasta 1:1-komplex med
aktiverat C1r och C1s, varvid makromolekylart C1 dissocieras i C1q och C1INH-C1r-C1s-C1INH. C1-
INH &r den enda fysiologiska hammaren av C1r och C1ls. Genom att bindas till faktor Xlla, faktor Xla,
plasmin och kallikrein inverkar C1-INH ocksa pa andra enzymsystem som koagulations- och
kontaktaktiveringssystemen, utdver komplementsystemet.

Lag C4-halt (<30 % av normalt) i kombination med lag (vanligen </=30 % av normalt) eller htg C1-
INH-halt ar s& gott som patognomona fynd for hereditart angioodem (HAE) forutsatt att halterna av
Clqg och C3 ar normala eller nara normala. Den klassiska véagens funktion forvantas vara starkt
nedsatt vid HAE. HAE orsakas av arftlig heterozygot brist p& C1-INH. Ett stort antal olika mutationer i
genen for C1-INH har beskrivits vid HAE, och nymutationer ar vanligt (ca 20-25 % av fallen). Typen av
mutation har inte kunnat visas ha koppling till den kliniska fenotypen vid HAE, som kan vara mycket
varierande avseende attackfrekvens och svarighetsgrad. Symtomen vid HAE &r aterkommande
attacker av angioddem i hud och slemhinnor och kan bli livshotande vid engagemang av luftvagarna.
Symtomen vid HAE uppstar inte till féljd av bristande komplementhamning, utan till foljd av bristande
héamning av kontaktaktiveringssystemet vilket leder till 6kad bildning av bradykinin. Vid den vanligaste
formen, HAE typ |, & koncentrationen av immunkemiskt matbar C1-INH I1ag i serum. Vid HAE typ II
bildas ett dysfunktionellt protein i normala eller hdga koncentrationer. Vid HAE typ Il krévs analys av
C1-INH-funktion for att faststalla diagnosen. Vid en variant av HAE typ Il finner man mycket héga
koncentrationer av C1-INH pga. komplexbildning med albumin. Enstaka patienter finns beskrivna, som
har uppvisat normala C4-halter under perioder utan angioédemattack.

Forvarvad C1-INH-brist, som beror pa hyperkatabolism av C1-INH, &r oftast férenad med férekomst av
M-komponent och ska inge misstanke om lymfoproliferativ sjukdom. Aven autoimmun sjukdom och
solida tumorer har beskrivits vid vissa fall av forvarvad C1-INH-brist. Utveckling av C1-INH-brist kan i
vissa fall forega uppkomsten av associerad sjukdom, vilket gor att patienterna bor foljas for att
identifiera uppkomst av eventuell malignitet. Utméarkande for forvarvad C1-INH-brist &r att halterna av
Clqg och C1s ar laga (enligt litteraturen i ca 70 % av fallen). Forvarvad brist pa C1-INH kan ocksa vara
forknippad med autoantikroppar mot C1-INH, som kan vara av IgG-, IgA- eller IgM-klass. Forvarvad
C1-INH-brist kan forekomma med normala halter av C1-INH, till féljd av autoantikroppar som blockerar
funktionen av C1-INH. Vid forvarvad brist pa C1-INH med férekomst av antikroppar mot C1-INH finns
visad nytta av behandling med rituximab.

Metod

Immunokemisk bestdmning utférd med nefelometri. Analysinstrument: Atellica NEPH 630.

Referensintervall
0,20-0,39 g/L baserat pa analys av serumprover fran 100 vuxna blodgivare.
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