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Oznaczenie poziomu cystyny/hemicystyny w leukocytach krwi obwodowej—
zalecenia dotyczgce warunkéw pobierania oraz transportu préobek

Informacje ogélne:

Oznaczenie poziomu cystyny (hemicystyny- potowiczej cystyny) w leukocytach krwi obwodowej stuzy
diagnozowaniu oraz monitorowaniu leczenia cystynozy.

Cystynoza jest uwarunkowang genetycznie chorobg metaboliczng o dziedziczeniu autosomalnym
recesywnym, spowodowang mutacjami genu CTNS kodujgcego lizosomalne biatko transportowe dla cystyny-
cystynozyne. Nastepstwem jest wewnatrzlizosomalne spichrzanie cystyny w wiekszoséci tkanek i narzadéw, w
tym nerek i oka, co prowadzi do ich nieodwracalnego uszkodzenia. Przyczynowe leczenie cystynozy polega
na przyjmowaniu cysteaminy, ktéra tgczgc sie z wewnatrzlizosomalng cystyng umozliwia jej uwalnianie z
lizosomow poprzez kanat transportowy dla lizyny.

Zalecenia dotyczgce pobierania krwi na oznaczenie poziomu cystyny/hemicystyny w leukocytach krwi
obwodowej:
—  krew zylng w ilosci ok. 10 ml nalezy pobra¢ na czczo do probéwek zawierajgcych antykoagulant—
cytrynian sodowy lub ewentualnie heparynian litu
—  po pobraniu prébki nalezy niezwtocznie wymieszaé poprzez minimum 8- krotne, delikatne ich
obracanie dnem do gory i na dot
— uwaga: w celu monitorowania leczenia u pacijentéw z rozpoznang cystynozg krew powinna byc¢
pobrana bezposrednio przed kolejng dawkg cysteaminy, tzn. ok. 6 h po podaniu dawki poprzedniej
Zalecenia dotyczace transportu pobranego materiatu:
—  probki nalezy transportowac/przechowywaé w temperaturze pokojowej
—  prébki nalezy chroni¢ przed wychtodzeniem (<10°C), jak i przegrzaniem (>25°C), stad zaleca sie je
transportowac¢ w opakowaniu styropianowym
— maksymalny czas transportu probek od momentu pobrania do miejsca wykonywanej analizy wynosi
24h
Interpretacja wynikéw poziomu cystyny/hemicystyny w leukocytach krwi obwodowej:
- warto$ci prawidtowe (u oséb zdrowych):
< 0,25 nmol cystyny/ mg biatka (< 0,5 nmol hemicystyny/ mg biatka)
- nie leczeni przyczynowo (cysteaming) pacjenci z cystynozg nefropatyczng:
> 1 nmol cystyny/ mg biatka (> 2 nmol hemicystyny/ mg biatka)
- nosiciele heterozygotycznej mutacji genu CTNS (rodzice, rodzenstwo chorych):
< 0,5 nmol cystyny/ mg biatka (< 1 nmol hemicystyny/ mg biatka)
- docelowe (rekomendowane) poziomy u pacjentéw z cystynozg w trakcie leczenia cysteaming
< 0,5 nmol cystyny/ mg biatka (< 1 nmol hemicystyny/ mg biatka)

Kontakt w sprawie oznaczen:

umowienie badan i inne informacje

mgr Barbara Kutryb-Zajgc, diagnosta laboratoryjny
b.kutryb-zajac@gqumed.edu.pl

tel. 58 349 14 64

Nadzorujacy przebieg analiz:
dr hab. Ryszard T. Smolenhski
rt.smolenski@gumed.edu.pl
tel. 58 349 14 64
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