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Oversyn av diagnostik av erytrocytmembrandefekter

Arftliga membrandefekter (membranopatier) utgor den vanligaste orsaken till hemolytiska
anemier. Erytrocytmembrandefekter indelas i tva grupper; namligen strukturella defekter och
permeabilitetsdefekter enligt foljande:

Strukturella defekter: Permeabilitetsdefekter:
Hereditar sfarocytos Underhydrerade stomatocytos
Hereditéar elliptocytos Overhydrerade stomatocytos
Hereditar pyropoikilocytos Familjar psudohyperkalemi
Sydostasiens ovalocytos Cryohydocytos

Hereditar sfarocytos &r den vanligaste arftliga hemolytiska anemin bland nordeuropéer. Defekter i de proteiner som
utgor erytrocytens cellskelett eller som binder fast detta vid cellmembranet kan medféra forlust av cellmembran och
cellform. Defekter i de proteiner som bygger upp jonkanaler och jonpumpar leder till oférmaga att uppréatthalla jon- och
pH-gradienter éver cellmembranet. Samtliga dessa tillstand leder till forkortad erytrocytdverlevnad, det vill saga kronisk
hemolys med eller utan anemi.

Nuvarande diagnostik bestar av foljande analyser:

1. Erytrocytmorfologi
2. Osmotisk resistens (osmotisk fragilitetstest)
3. Membranproteiner (s k spektrin och ankyrin)

Fr om 20221118 inf6rs *Ektacytometri, Osmoscan’ (Osmostik gradient ektacytometri) 1 vért
analyssortiment. Analysen &r ett viktigt komplement vid fragestéllning
erytrocytmembrandefekt. Den anvands om misstanke om erytrocytmembrandefekt kvarstar
efter normalt utfall pa flodescytometriundersokning.

Féljande justeringar kommer darfor att ske:

1. Osmotisk resistens (Osmotisk fragilitetstest): analysen utgar ur sortimentet.

2. Membranproteiner med anvandning av flédescytometri: Analysen bestar av tva
markoérer; namligen Eosin malmeic acid (EMA) (dopt till Spektrin); ett fargdmne som
genom bindning till band 3 och Rh-relaterade proteiner utgor basen for screening for
hereditar sfarocytos. For battre harmonisering inom landet kommer denna analys att
andra namn till Band 3 och relaterade proteiner. Defekter i flertalet av
membranproteinerna ger modulering av bindnings-sajten for EMA-fargdmne, vilket i
sin tur, ger lagre fluorescens. Den andra analysen bestar av CD47 (dopt till Ankyrin)
kommer att utga ur sortimentet.
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3. Ektacytometri, Osmoscan: ny analys. Ektacytometrn &r en laserdiffraktometer som
mater deformerbarhet av erytrocyter dver en osmotisk gradient. Erytrocyter genomgar
formforandring fran diskoid till elliptocyt nar de passerar genom kapillarerna och
mikroporerna i mjaltens sinusoider. Detta in vivo-fenomen efterliknas i ektacytometer.
Cellerna utsétts for en 6kande osmotisk gradient och celldeformerbarhet méats genom
ljusspridning nar cellerna reagerar pa skjuvspanning. Resultatet ger en karakteristisk
graf (Osmoscan), som visar mangden deformerbarhet pa y-axeln, och osmolalitet pa x-
axeln. Graferna &r olika for de olika membrandefekterna.

Medan i flédescytometri undersoks membranstrukturen, via matning av band 3 och
relaterade proteiner, simulerar Osmoscan erytrocytflodet genom karlsystemet och kan
fanga andan i membranfunktionen.
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