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Fraktiopitoisuudet
- raportoidako vai ei?

Case: Alfa-1-antitrypsiinin puutos

Paivikki Kangastupa

HUHTIKUUSSA 2023 Tampereella jarjestettiin Sebia User
Meeting, jossa jalkimmadisen paivan iltapaivalla ohjelmas-
sa oli sessio kansallisten vastauskayténtojen yhtenaista-
misesta. Session alussa kaytiin 1&pi osallistujalaboratori-
oiden kaytanteitda ennakkokysymyksiin saatujen vastaus-
ten muodossa. Session jalkimmaisen osan muodosti work
shop, jossa ennakkokysymysten aihepiiriad jatkotydstettiin
yhdessa. Suuret kiitokset Mari Ulmaselle ja Janette Kes-
kiselle (Fimlab) session luotsaamisestal

Ensimmainen ennakkokysymys kartoitti sita, raportoi-
daanko kaikkien fraktioiden pitoisuudet, ja valtaosa osal-
listuvista laboratorioista ilmoitti ne raportoivansa. Work-
shopissa pohdittiin, tiedammekd, miksi fraktiopitoisuudet
on alun perin paatetty vastata tai jattaa vastaamatta. Ra-
portoimisen tarpeellisuuteen vaikuttaa tietysti oleellisesti
se, kaytetdaanko S -Prot-Fr -tutkimusta muuhunkin kuin
M-komponentin havaitsemiseen ja se kdyttavatko kliinikot
fraktiopitoisuuksia Kkliinisessa paatoksenteossa.

Vastausten perusteella laboratorioissa ei ollut aivan
selvaa, hyddynnetaanko fraktiopitoisuuksia, mutta frak-
tiopitoisuuksien raportoimisesta ei ajateltu olevan hait-
taakaan. Jaatiin miettimaan, onko fraktiopitoisuuksien
raportoimiselle tarvetta tai siita hyoty§, jos indikaationa
on M-komponentin etsiminen. Esiin nousi alfa-1-antitryp-
siinin puutoksen havainnointi, jos fraktiopitoisuuksia ei
raportoida.

Seuraavassa on ldhimenneisyydesta esimerkki, jos-
sa elektroforeesissa ei tullut immunoglobuliinien suhteen
esiin poikkeavaa, mutta alfa-1-fraktion pitoisuus oli huo-

mattavan matala (Kuva 1). Loydds kerrottiin lausunnossa
ja suositeltiin S -Alfa-1-antitrypsiinin pitoisuuden maaritta-
mista. Kliinikko olikin pyytanyt suositellun jatkotutkimuk-
sen ja sen tuloksen ollessa poikkeava edelleen Alfa-1-an-
titrypsiinin genotyypityksen, joka oli varmentanut mer-
kittdvan puutoksen. Mielenkiinnosta tapausta kohtaan la-
boratoriosta oltiin myéhemmin yhteydessa hoitavaan Kklii-
nikkoon ja kysyttiin kuulumisia. Toiminnallamme kerrottiin
olleen huomattavaa merkitysta ja, mika tarkeintg, hyotya
potilaalle. Raportoidun 1dydoksen ja siitd seuranneen diag-
noosin ansiosta potilas on nyt seurannan ja neuvonnan
piirissa. Sairauteen ei ole parantavaa hoitoa (&éritilanteis-
sa elinsiirto), mutta elintavoilla ja ympériston olosuhteilla
on vaikutusta sen etenemiseen. @

"Alfat-antitrypsiinin puutos on perinndllinen aineenvaihdun-
tasairaus, joka altistaa kantajansa keuhko- ja maksavauriol-
le. Elinvauriot ovat seurausta geneettisen mutaation aiheutta-
masta alfai-antitrypsiinin vdhentyneestd erityksestd hepato-
syyteistd verenkiertoon. Pienentynyt seerumin alfal-antitryp-
siinipitoisuus altistaa varhain alkavalle keuhkoemfyseemalle.
Hepatosyytteihin kertyvé erittymétén alfai-antitrypsiini taas
voi johtaa tulehdusreaktioon, sidekudoksen lisdéntymiseen ja
lopulta maksakirroosiin.” Kauppi P ja Jokelainen K. Alfal-an-
titrypsiinin puutos. Duodecim 2011;,127(18):1911-8.

SKKY tiedottaa ajankohtaisista asioista ensisijaisesti sahkopostitse.
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Kliinikko olikin pyytanyt
suositellun jatkotutkimuksen
ja sen tuloksen ollessa
poikkeava edelleen Alfa-1-
antitrypsiinin genotyypityksen,
joka oli varmentanut
merkittavan puutoksen.
Mielenkiinnosta tapausta

S-PROT: 69 gl kohtaan laboratoriosta oltiin

Fractio g/l Viitevili g/l % myohemmin yhteydessa
Albumiini 438 36,0- 51,0 63,5 hoitavaan kliinikkoon

Alfa 1 06 10- 30 0,9 ) . o

Alfa 2 64 20- 80 9,3 ja kysyttiin kuulumisia.

Beta 1 46 20- 80 6,6

Beta 2 30 20- 80 44 Toiminnallamme kerrottiin
Gamma 106 7,7- 17,0 15,3

olleen huomattavaa
merkitysta ja, mika tarkeint3,
KUVA 1. Poikkeavan matala alfa-1-fraktion pitoisuus geelie- vy e .
lektroforeesissa. Fraktiopitoisuudet raportoidaan Etela-Poh- hyOtya pOt”aa”e'
janmaan hyvinvointialueella toistaiseksi kuvan mukaisella tu-
losteella, mutta sé@hkodiseen vastaamiseen ollaan siirtymassa.
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