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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
Fytaanihappo, seerumista

S -Fytah (4875)
Indikaatiot
Nayte
Sailytys ja lahetys
Menetelméa
Toimitusaika
Viitearvot

Tulkinta

Tekopaikka

Konsultointi

Refsumin taudin tai per oksi som taudin ( RCDP, Zel I wegerin oireyhtym)
di agnostii kka.

1-2 M seerum a, nmydés EDTA- ja hepariiniplasma kdy naytteeksi.

Nayte sailytetddn ja | Ahetetddn 4-8 C asteessa. Niytettd ei saa pakastaa.
massaspektromet ri nen

8 tyopaivaa

Alle 5 ng/l

Per oksi som en toi m ntahdiri 6i ssa kaytetaan seul ont at ut ki nruksena sappi happoj en
ja niiden netaboliittien, fytaani hapon, pristaani hapon, pipekoolihapon ja

C26: 0- Lyso- PC: n (hyvin pi t kdketj ui sten rasvahappoj en kertymi nen)
pi t oi suuksi en nA&dritysta.

Fytaani happo on haaraketjuinen rasvahappo, jota saadaan ravinnosta.
Nor maal i ruokavaliolla sen pitoisuus seerum ssa on hyvin alhainen. Refsumn
t audi ssa puut tuu fyt aani happoa oksi doi va ent syymi (fytanoyl - CoA-
hydr oksyl aasi, PHYH). Puutos johtaa fytaani hapon suurten mi&rien kertym seen
verenki ertoon ja  kudoksiin. Seurauksena potilaalla on perifeerinen
pol yneur opati a, pi kkuai voat aksi a, retinitis pignentosa, sekda haj u- ja
kuul oai stin hei kent ym nen.

Seerumn f yt aani happopi t oi suus on kohol | a my6s j oi ssain mui ssa

per oksi somi t audei ssa, kuten Zellwegerin oireyhtynissd ja ritsoneelisessa
kondr odyspl asi a punktatassa (RCDP). Seerum n fytaani hapon nddritys on paras
seul ont akoe epdiltaessd Refsumin tautia tai RCDP: aa.
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