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Tekopaikka

Metyyl i mal onaatti nuodostuu mm rasvahapoi sta, joissa pariton C atoml uku,
Metyylimal onaatin nuuuttum nen sukkinaatiksi, joka netaboloituu Krebsin
syklissad, wvaatii 5'-deoksiadenosyylikobalaminia. Bl2-vitaniinipuutoksessa
netyyl i mal onaattia kertyy elimnstoon.

Bl2-vitaminin (kobalamiini) puutteen diagnostiikka ja hoidon seuranta.
Ai neenvai hdunt at auti en (netyyl i mal oni happouria) di agnostiikka.

1 nm seeruma

Séilytys 2-3 vrk |aakaapissa. Lahetys huoneenl ammbssd, nmikali perillé
| abor at ori ossa vuor okauden kul uessa.

Tandem nmassaspektronetria (LC MS/ MB).
3-5 vrk
73 - 271 nnol /1

Kohonneita seerum n netyylimalonaatin pitoi suuksia tavataan hankituissa tai
perinndllisissa Bl2-vitaminin puutteissa. Harvi nai senpia syita ovat
synnynndi set metyyl i mal onaati n ai neenvai hdunnan ent syym puut okset .

Bl2-vitaminin hanki t ut puut okset ovat yl eisin syy
nmet yyl i mal onaat ti pi t oi suuden nousuun. Hankittuj en puutosten taustalla on joko
kobal amiinin puutteellinen saanti ravinnosta tai nuut ruuansul atuksen ja
kobal amiinin imeytymisen liittyvat hairi ot. Miunuai si nsuf fi si enssi ja
suol i ston bakteerien |iikakasvu voivat johtaa Bl2-vitaminin vajeeseen ja
lievddn seerumin netyylimal oni hapon nousuun ja nmetyylimal oni happouri aan.
Tut ki nust en mukaan seerumn met yyl i mal onaati n kohoam nen on yksi
var hai si mm sta | 6ydoksistd ja luotettava markkeri Bl2-vitam inin puutteesta,
jota voi daan kayttaa varm stanmman seerum n Bl2-vitaminin maarityksia.

Lievd tai kohtalainen netyylinalonaatin nousu lapsella tai aikuisella on
yleensd viite Bl2-vitamiinin puutteesta. Lievid netyylinalonaattinousuja
ndhddan vastasyntyneilld ja inevaisilld johtuen @&idin raskaudenajan
vegetarisnmista tai vegaani dieetistda ja Bl2-vitaniinivajeesta. Voi makas
seerunm n netyyliml onhapon nousu |apsella voi sen sijaan olla my6ds merkkKi
har vi nai sest a synnynndi sest a met yyl i mal oni hapon t ai kobal am i ni n
ai neenvai hdunnan hairiésta. Talldin seerumin netyylinalonaatin pitoisuus on
yleensd erittdin korkea, jopa nonikymen- tai satakertainen seerunmn
metyylinmalonaatin viitealueen yléarajaan verrattuna. Li saksi havai t aan
nmet yyl i mal oni happovirtsai suus (ks. virtsan orgaaniset hapot). Kliinisina
oireina ja | 0ydoksi nd ovat |apsen netabolinen ketoasidoosi ja mm hypotonia,
hepat onegal i a, huono nmenestyminen ja tauti voi johtaa kehityshdiriddn tai on

hoi tamattonana fataali. Tauti on maail manl aajuisesti hyvin harvinai nen,
yleisyys on noin 1-9:100 000 vastasyntynyttd. Nykyisin tautitapaukset
| 6ydet aan paaasi al | i sesti vast asynt ynei den ai neenvai hdunt at auti en

veritapl aseul onnassa, joka Suonessa on keskitetty Turkuun (TYKSLAB, SASKE).

Labor Dr. Kraner & Kollegen (LADR)
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