Laboratoriediagnostik av mukopolysackaridoser.

Vid misstanke om mukopolysackaridossjukdom hos en patient så börjar oftast laboratorieutredningen med en vägledande undersökning i urin av de substanser som ansamlas hos dessa patienter. På kemiskt språk kallas dessa substanser glykosaminoglykaner (GAG). En äldre benämning som också användes är mukopolysackarider (MPS) som också har gett namn åt sjukdomsgruppen. 

Denna vägledande undersökning göres enklast på morgonurin. Mängden glykosaminoglykaner bestämmes och relateras till mängden kreatinin för att korrigera för utspädningsgraden av urinen. När mängden av glykosaminoglykaner i urinen är ökad så fortsätter utredningen med att ta reda på vilken typ av glykosaminoglykan som har gett upphov till ökningen. Mönstret av utsöndrade glykosaminoglykaner ger en god uppfattning om vilken typ av mukopolysackaridos som patienten har.

De allra flesta patienter  med en mukopolysackaridos har en ökad utsöndring av glykosaminoglykaner i sin urin även före symtomdebut men vissa patienter med Sanfilippo kan en normal koncentration av utsöndrade glykosaminoglykaner men har alltid en klart ökad förekomst av heparansulfat.

Gruppen av mukopolysackaridoser kan orsakas av brist av totalt 10 olika lysosomala enzym. Exempelvis kan brist av 4 helt olika enzym ge upphov till Sanfilippo (A-D). 

Med ledning av resultaten från urinundersökningarna analyseras det/de lysosomala enzym som kan ge upphov till den misstänkta mukopolysackaridosen. För detta ändamål användes vita blodkroppar (hela leukocytfraktionen eller lymfocyter) och odlade hudfibroblaster men i vissa fall kan också plasma användas. Där vita blodkroppar eller plasma kan användas så föreligger svar oftast inom en vecka efter det att laboratoriet har fått provet.

När den biokemiska diagnostiken av patienten med mukopolysackaridos är klar så utföres också mutationsanalys, dvs var i den aktuella genen som mutationen finns. Helt säker anlagsbärardiagnostik (heterozygotdiagnostik) kan endast göras med mutationsanalys.

