Dokument ID 1(4)
REGION 8349-7
DALARNA Homocystein, P-, Metodinfomation Galler from

LABORATORIEMEDICIN 2026-04-10
Metodinformation

1 Synonym
2 NPU-Kod
NPU/SWE- Rekommenderat
kod Fullstindig svensk IFCC/IUPAC-definition Mattenhet | rapportnamn
Plasma—
NPUO04073 | Homocystein;substanskoncentration pmol/L P—Homocystein
3 Tolkning

Okningar av P-Homocystein (oftast 15 — 30 umol/L) beror vanligtvis pa folat- och/eller
kobalaminbrist. Brist pa vitamin B6 ger sallan effekt paA Homocystein.
Hyperhomocysteinemi kan ocksa bero av manga andra orsaker som hog alder,
nedsatt njurfunktion (se nedan), hypotyreos, SLE, psoriasis, reumatoid artrit, cancer
och akuta leukemier. Vissa lakemedel som metformin, protonpumpshammare,
antiepileptika, neomycin, metotrexat och lustgas kan ge upphov till
hyperhomocysteinemi.

Intermediar hyperhomocysteinemi (30 — 100 umol/L) kan ses hos patienter med
kobalamin/folatbrist och forekommer inte sallan hos patienter med MTHFR defekt och
en relativ folatbrist.

Allvarliga férhojningar av P-Hey (>100 pmol/L) férekommer med homocystinuri men
aven hos patienter med grav kobalaminbrist.

Nedsatt njurfunktion

Vid nedsatt njurfunktion 6kar plasma homocystein pga minskad clearance. Det finns
en korrelation mellan patientens P-Kreatininvarde och homocystein (Elshorbagy 2007)
och mellan P-Cystatin C och P-homocystein (Lewerin 2007). Det tycks inte finnas
publicerade material som visar koppling mellan homocystein och mGFR eller eGFR.

4 Indikation

Homocystein ingar vid diagnostik av misstankt kobalamin-/folat-brist hos patienter med
makrocytar anemi och/eller neuropsykiatriska symptom som trétthet, irritabilitet och
konfusion samt neuropati. Hos patienter med lag klinisk misstanke och normal
njurfunktion kan homocystein anvandas som screeningtest for kobalamin/folat brist.
Analysen anvands aven vid utredning av misstankt homocystinuri.

5 Bakgrund

Essentiell aminosyran metionin omvandlas till S-Adenosylmetionin (SAM) som ar en
mycket viktig metylgruppdonator for mer an 100 reaktioner i kroppen vid syntes av
proteiner, fosfolipider mm och inte minst DNA och RNA. | processen omvandlas SAM
till S-Adenosylhomocystein (SAH) som efter hydrolys blir homocystein. Omkring 50%
av homocystein atermetyleras till metionin i en reaktion katalyserat av
metioninsyntetas med metylkobalamin som kofaktor och N°>-metyltetrahydrofolat som
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metyldonator. Vid brist pa kobalamin blir konsekvensen inte bara brist pa metionin
(och SAM) men aven brist pa tetrahydrofolat som behdvs for purinsyntes i DNA och
RNA. Brist pa folat har liknande effekt pa metioninsyntasreaktionen. Konsekvensen av
brist pa kobalamin och/eller folat blir en ackumulering av homocystein intracellulart och
i plasma. En annan viktig reaktion ar aterbildning av N5-metyltetrahydrofolat fran
tetrahydrofolat och ett steg i processen katalyseras av ett enzym
510metylentetrahydrofolatreduktas (MTHFR). En defekt i enzymet (C667T substitution)
forekommer hos ca 10% av svenskarna som leder till en funktionell folatbrist trots
normala S-Folatnivaer.

Homocystein metaboliseras i en annan (transsulfering) reaktion till cystationin med
hjalp av ett enzym cystationin-B-syntetas som har vitamin B6 som kofaktor. Brist pa
vitamin B6 kan saledes ge upphov till férhéjda nivaer av homocystein men tillstandet
ar ovanligt. En sallsynt autosomal recessiv defekt i enzymet cystationin-B-syntetas
(homocystinuri) kan leda till valdigt héga nivaer (>200 umol/L) av homocystein.

Homocystein ar en reaktiv substans och kan orsaker oxidativ cellskador i synnerhet pa
karlendotel. Det ar en oberoende markor for arteriosklerotiska sjukdomar. Dock har
inte kausalitet kunnat styrkas i randomiserade interventionsstudier (Laurell 2018).

Homocystein forekommer i flera olika former i plasma (oxiderat, reducerat och i olika
disulfidformer) dar det mesta ar bundet till proteiner med en mindre del fritt. Totalt
homocystein mats, dar ett initialt steg i reaktionen frigér homocystein fran proteiner
och reducerar de olika formerna.

6 Preanalys
6.1 patientforberedelse
Ingen sarskild forberedelse kravs.
6.2 provmaterial
Li-heparinplasma.
6.3 forvaring av prov
For analysspecifik hallbarhet se dokument 20638, Hallbarhet analyser.
Kalla: Refsum et al 2004
6.4 alternativ provror
EDTA gar ocksa bra.
7 Medicinskt larmvarde
Anges inte.
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8 Referensintervall

<15ar <10 umol/L
15— <65 ar <15 umol/L
265 ar <20 pmol/L
Gravida <10 ymol/L, anges i provtagningsanvisningen.

Kalla: Refsum et al 2004
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Uppdaterat hur aldrar skrivs i ref intervall enl ny lokal praxis. Hanvisat till dokument
fér analysspecifik hallbarhet under 6.3
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