Klinik Laboratuvar Testleri

AMINO ASIT, KANTITATIF (PLAZMA, iDRAR)

Kullanim amaci: Plazma ve idrarda kantitatif amino asit 6lgiimine,
amino asit metabolizma bozukluklarinin arastirimasi sirasinda ihtiyag
duyulur.

Genel bilgiler:

Serum, idrar ve beyin-omurilik sivisinda bulunan amino asitler, viicut
proteinlerinin metabolizmasi sirasinda agida cikar. Vicut sivilarindaki
amino asit konsantrasyonlari, amino asitlerin vicuttaki sentezi, dokular
tarafindan kullanimi ve gidalarla alinan ya da viicuda ait proteinlerin
yikilimi arasindaki dengeyi yansitir. Normal, sadlikli bireylerde, aclik
kosullarinda, amino asitlerin vicut sivilarindaki konsantrasyonlari nispe-
ten stabil bulundudu halde, metabolik defekti olan bireylerde, defektten
etkilenen amino asitlerin plazmada birikimi veya idrarla asiri miktarda
atihmi gibi durumlar ortaya c¢ikar. Amino asit metabolizmasi ile iligkili
defektlerin bir kismi yasamin herhangi bir déneminde klinik bulgu vere-
bildigi halde, bir kismi ise yasamin ¢ok erken donemlerinden itibaren
mental ve fiziksel gelisme geriligi, norolojik defekt ve sindirim sorunlari
gibi 6nemli sonuglar yaratir. Teshisin ¢cok erken donemde konulamamasi
halinde, sonradan duzeltimesi mumkin olmayan c¢ok onemli saghk
sorunlari ve hatta yasam kaybi gibi riskler sézkonusu oldugundan, bu
defektlerin erkenden tespiti buylk 6nem tasir.

Kan ve idrar amino asit profilinin degerlendiriimesi sonucunda asagidaki
hastalik tablolarinin teshis edilmesi mimkun olabilmektedir.

eMaple syrup urine hastaligi (MSUD)
eTirozinemi

eFenilketoniri (PKU)

eArgininosiiksinat liyaz eksikligi
eArgininosiiksinat sentetaz eksikligi (sitrilinemi)
ePropionik asidemi

eMetilmalonik asidri

eHiperlizinemi

*Ornitin transkarbamilaz eksikligi (OTC)
eAlfa-aminoadipik asiduri

eBeta-aminoizobilitirik asidiri

eHartnup hastaligi (idrar)

oSistin(ri (idrar)

#Sistinozis (idrar)

eHomosistindri

eNon-ketotik hiperglisinemi (NKH) (Kan ve BOS beraber degerlendirilmelidir.)



Bursa GVNTIP Laboratuvari

sArginaz eksikligi

eKarbamil fosfat sentetaz | eksikligi
Test sonucunun yorumu:
Ketoasidoza sebep olan diyabet, malabsorbsiyon, herediter fruktoz
intoleransi, karaciger yetmezligi, Reye sendromu, akut ve kronik bébrek
yetmezligi, eklampsi, sok ve yaniklarda plazma total amino asit dizeyi
yukselirken, adrenokortikal hiperfonksiyon, Huntington koresi, nefrotik
sendrom, romatoid artrit ve Hartnup hastaliginda duser.

Viral hepatitler, multiple miyeloma, hiperparatiroidizm, vitamin D yeter-
sizligine bagl rasitizm, osteomalazi, herediter fruktoz intoleransi,
galaktozemi, sistinozis, Wilson hastaligi, Hartnup hastaligi, talasemi
major, progressif muskdler distrofi, karaciger nekrozu ve sirozu, biliyer
siroz ve kronik bdbrek yetmezligi, vitamin D’ye direncli ragitizm ve gesitli
spesifik amino asidirilerde idrarla atilan total amino asit dizeyi disuk
bulunur.

Amino asit metabolizma bozukluklarinda, belirli amino asitlerin plazma
ve idrar konsantrasyonlarinda artis meydana gelir. Tablo, hangi hastalik
tablosunda, kan ve idrarda hangi amino asit konsantrasyonlarinda artis
beklendigini gdstermektedir.
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Amino asit metabolizmas hastaliklarinda kan ve idrar amino asitleri

Hastalik o Homo- Hartnup A[gir!o_- Histidinemi Hiper- Sitriilinri

PKU MSUD | Sistiniri sistiniiri Hastaligi su!;s_!n_lk- prolinemi

. . asidiiri "

Amino asit TipA

Losin, izolbsin P.i i
’

Fenilalanin P’ | |

Valn, P,i P i P

methionin

Triptofan, |
Beta amino
izobiitirat

Tirozin |

Prolin -] P.i
’
Alanin, | | |
Etanolamin
Treonin, | |
glutamat
Homositriilin, P | | | P |
Glisin, serin, !
hidroksiprolin,
aspartik asit,
glutamin,
sitriilin
Homosistein, |
Asparagin
Argininosiiksin | | | P | |
ik asit, histdin, ’
arginin, lizin,
ornitin,
sistationin,
sistin, sistein,
hidroksilizin

Tabloda yer almayan hastaliklardan sistinozis, renal tubiiliis fonksiyonlari bozuklugunda olusan ve bazi dokulara
sistin ¢okmesi ile karakterize bir hastaliktir. Tirozinemi'de, kanda tirozin ve metionin konsantrasyonlarinda artis
olur. Albinizm, tirozin metabolizmasi ile ilgili tirozinaz enziminde defekt sonucunda meydana gelir ve melanin
pigmenti sentezini etkiler. Alkaptoniri yine tirozin metabolizmasilsirasinda homojentisik asit oksidaz enzim defekti
nedeniyle olusan ve idrarda homojentisik asit atiiminda artisa neden olan bir hastaliktir. (Kaynak: Bakerman's
ABC'’s of Interpretive Laboratory Data, 4th edition)

Numune: Heparinli plazma (yesil kapakli tip). Minimum 1 mL. Spot idrar
minimum 5 mL (soduk ortamda saklanmali ve laboratuvara ulastiriimali-
dir). Plazma numunesi yetiskin ve gocuklarda 12 saatlik, bebeklerde ise
en az 4 saatlik aglik sonrasinda alinmalidir. Numunede hemoliz ve fibrin
olmamalidir. Serum amino asit konsantrasyonlarinin sirkadian ritmi
vardir. Sabahlari en disik, aksamUsti ise en yiiksek diizeylerde bulu-
nur. Ayrica test dncesinde alinan protein miktari da gok énemlidir.

Calisma yontemi: HPLC.

Referans araligi: Her bir amino asit icin referans araliklar tablo halinde
verilmigtir. )
Random idrar érneginde Idrar amino asit referans degerleri (nmol/mg kreatinin)

3
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Amino asit Prematiire 0-1ay 1-24 ay 218 yas Yetigkin
Fosfoserin 500 - 1690 150 - 339 112-304 70-138 40-510
Taurin 5190 - 23620 1650 - 6220 545 - 1866 639 - 1866 380 - 1850
Fosfoetanolamin 80-340 0-155 108 - 150 18- 150 20-100
Aspartik asit 580 - 1520 336-810 230-685 0-120 60 - 240
Hidroksiprolin 560 - 5640 40 - 440 0-4010 0-3300 0-26
Treonin 840 - 5700 445-1122 252 - 1528 121-389 130-370
Serin 1680 - 6000 1444 - 3661 845-3190 362 - 1100 240-670
Asparagin 1350 - 5250 185 - 1550 252 -1280 72-332 99 - 470
Glutamik asit 380 - 3760 70- 1058 54 - 590 0-176 39-330
Glutamin 520 - 1700 393 - 1042 670 - 1562 369-1014 190 - 510
Sarkosin 0 0-56 30-358 0-126 0-80
a-aminoadipik asit 70 - 460 0-180 45 - 268 2-88 40-110
Prolin 1350 - 10460 370-2323 254 - 2195 0 0
Glisin 7840 - 23600 5749 - 16423 3023 - 11148 897 - 4500 730 - 4160
Alanin 1320 - 4040 982 - 3055 767 - 6090 231-915 240-670
Sitrulin 240-1320 27-181 22-180 10-99 8-50
a-amino-n-bitirik a. 50-710 27-181 30-136 0-77 0-90
a-amino-n-bitirik a. 50-710 27-181 30-136 0-77 0-90
Valin 180 - 890 8-65 99 -316 58 - 143 27-260
Sistin 480 - 1690 212-668 68-710 25-125 43-210
Metionin 500 - 1230 342 - 880 174 - 1090 16-114 38-210
Sistathionine 260 - 1160 16 - 147 33-470 0-26 20-50
izolsin 250 - 640 125-390 38-342 10-126 16 - 180
Losin 190 -790 78-195 70-570 30-500 30-150
Tirozin 1090 - 6780 220 - 1650 333-1550 122 - 517 90-290
Fenilalanin 920 - 2280 91 -457 175 - 1340 61-314 51-250
B-alanin 1020 - 3500 25-288 0-297 0-65 0-130
B-aminoizobitirik a. 50 - 470 421-3133 802 - 4160 291 - 1482 10-510
Etanolamin 840 - 3400 0-2230 0-530 0-520
Triptofan 0 0 0-93 0-108 0-70
Hidroksilizin 10-125 10-97 40-102 40-90
Ornitin 260 - 3350 118 - 554 55 - 364 31-91 20-91
Lizin 1860 - 15460 270 - 1850 189 - 850 153 - 634 145 - 634
1-metilhistidin 170 - 880 96 - 499 106 - 1275 170 - 1688 170 - 1680
Histidin 1240 - 7240 908 - 2528 815-7090 644 - 2430 460 - 1430
3-metilhistidin 420 - 1340 189 - 680 147 -391 182 - 365 160 - 520
Arginin 190 - 820 35-214 38-165 31-109 10-90

Kaynak: Shapira E, Blitzer MG, Miller JB, Affrick DK. Biochemical Genetics: A Laboratory Manuel 1989, Oxford

University Press Inc.
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Plazma amino asit referans degerleri (umol/L)

Amino asit Prematiire 0-1ay 1-24 ay 218 yas Yetigkin
Fosfoserin 10-45 7-47 1-20 1-30 2-14
Taurin 151 - 411 46 - 492 15-143 10- 170 54-210
Fosfoetanolamin 5-35 3-27 0-6 0-69 0-40
Aspartik asit 24 -50 20-129 0-23 1-24 1-25
Hidroksiprolin 0-80 0-91 0-63 3-45 0-53
Treonin 150 - 330 90-329 24-174 35- 226 60 - 225
Serin 127 -248 99 - 395 71-186 69-187 58 - 181
Asparagin 90-295 29-132 21-95 23-112 25-74
Glutamik asit 107 - 276 62 - 620 10-133 5-150 10-131
Glutamin 248 - 850 376 - 709 246 - 1182 254 - 823 205 - 756
Sarkosin 0 0-625 0 0-9 0
a-aminoadipik asit 0 0 0 0 0-6
Prolin 92-310 110 - 417 52-298 59 - 369 97-329
Glisin 298 - 602 232-740 81-436 127 - 341 151 -490
Alanin 212- 504 131-710 143 - 439 152 - 547 177 - 583
Sitrulin 20-87 10-45 3-45 1-46 12-55
a-amino-n-biitirik a. 14-52 8-24 3-26 4-31 5-41
Valin 99 - 220 86 - 190 64 -294 74- 321 119-336
Sistin 15-70 17-98 16-84 5-45 5-82
Metionin 37-91 10 - 60 9-42 7-41 10-42
Sistathionine 5-10 0-3 0-5 0-3 0-3
izolsin 23-85 26-91 31-86 22-107 30-108
Losin 151- 220 48 - 160 47 - 155 49-216 72-201
Tirozin 147 - 420 55- 147 22-108 24-115 34-112
Fenilalanin 98- 213 38-137 31-75 26-91 35-85
B-alanin 0 0-10 0-7 0-7 0-12
B-aminoizobiitirik a. 0 0 0 0 0
Etanolamin - 0-115 0-4 0-7 0-153
Triptofan 28-136 0-60 23-71 0-79 10 - 140
Hidroksilizin 0 0-7 0-7 0-2 0
Ornitin 77-212 48-211 22-103 10- 163 48-195
Lizin 128 - 255 92-325 52- 196 48 -284 116 - 296
1-metilhistidin 4-28 0-43 0-44 0-42 72-124
Histidin 72-134 30-138 41-101 41-125 72-124
3-metilhistidin 5-33 0-5 0-5 0-5 0
Arginin 34-96 6- 140 12-133 10 - 140 15-128

Kaynak: Shapira E, Blitzer MG, Miller JB, Affrick DK. Biochemical Genetics: A Laboratory Manuel 1989, Oxford
University Press Inc.



