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Cadigo del Examen : 2528
Nombres del Examen : 7a-HIDROXI-4-COLESTEN-3-ONA (C4) (Nota: no tiene relacion con complementos
C3-C4)
Laboratorios de Procesamiento Laboratorio Dias de Procesamiento Plazo de Entrega de
Resultados
Laboratorio CMSJ
Bioquimica Seglin demanda 20 dias habiles

(Quimica Especial)

Preparacién del Paciente : Requiere ayuno de 8 a 12 horas antes de la recoleccion de la muestra.

Recolectar la muestra entre las 8:00 y las 11:00 AM. Puede tomar un sorbo de
agua antes de la toma de muestra de sangre.

Muestra Requerida : M Suero

Recolectar minimo 2 mL de sangre en un tubo tapa roja (sin anticoagulante).
Centrifugar antes de 6 horas después de recolectada la muestra.

Estabilidad de la Muestra*?® : Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 - 25 °C) (2 -8°0) (-20°C)
Sangre total 3 horas 6 horas No aplica
Suero 1 dia 3 dias 2 afnos
Condiciones de Envio al Laboratorio* : *Dentro de Santiago y en el dia

Sangre Total: Ambiente Sl / Refrigerada Sl/ Congelada NO
Suero: Ambiente SI/ Refrigerada SI / Congelada SI

*Desde fuera de Santiago
Suero: Ambiente NO/ Refrigerada S| / Congelada SI

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.

Método Utilizado : Cromatografia Liquida con Espectrometria de Masas en Tandem (LC-MS/MS)
Intervalos de Referencia* : . Unidades PUC Unidades SI
Analito
(ng/mL) (umol/L)
7a-HIDROXI-4-COLESTEN-3-ONA (C4) 2,5-63,2 0.006-0.15
(>18 anos)

* No se han establecido valores de referencia para menores de 18 afios.

Valor Critico : No Aplica.
IIJaZr?metros de Desempeno Esteroide LODa LOQP CVe Veracida cglairl;ggccilgn Lig::li Recuperacion
’ ’ Y 0 0 0
(nombre comun) (ng/ml) (ng/ml) (%)(X) d (%) (ng/mL) ) (%)
(7a)-7-
HYDROXYCHOLEST- 0.1 1.0 5.63 100-119 1.0 - 600 0.99 -107
4-EN-3-ONE (C4)

2 El limite de deteccion (LOD) fue definido como una senal/ruido >3,
b El limite de cuantificacion (LOQ) fue definido como una sefial/ruido >10y un CV < 20%,
¢ Todos los datos fueron expresados como promedios de tres concentraciones distintas de cada esteroide.
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Referencias
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Los valores de C4 sérico pueden ser usados para el diagndstico y seguimiento
de pacientes con deficiencia genética en el gen CYP27A1 causante de
Xantomatosis cerebrotendinosa (XCT). CYP27A1 esta implicado en diferentes
pasos conducentes a la sintesis de acidos biliares, los que representan un
conjunto de metabolitos derivados de la degradacion hepatica del colesterol
con multiples funciones biologicas. Los defectos en esta enzima generan una
acumulacion de C4, que es un metabolito intermedio generado en las etapas
iniciales de esta via. Por tanto, los valores séricos de C4 son mucho mayores
en pacientes afectados con XCT en comparacion con personas sanas no
afectadas por esta enfermedad. Basado en Freudenberg et al. (2013) y Santos
et al. (2018), el intervalo de referencia 95% para C4 en la poblacion chilena en
suero tras 8-12 horas de ayuno es 3.4-49.2 ng/mL. En pacientes chilenos con
diagnostico de Xantomatosis Cerebrotendinosa (XCT) sin tratamiento, hemos
encontrado valores séricos de C4 entre 1750 y 2870 ng/mL, lo que representa
>140 desviaciones estandar con respecto al promedio de los controles sanos.
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