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Vazena pani doktorka / vazeny pan doktor,

dovolujeme si Vam tymto oznamit' uvedenie nového vysetrenia spolocnosti KLINICKA
BIOCHEMIA s.r.0.:

Laktozova intolerancia (OMIM 223100)

Genetické vySetrenie primarnej laktdzovej intolerancie (laktazovej nonperzistencie):

V eurépskej populacii je laktézova intolerancia primarne spojena s 2 polymorfizmami C/T-13910 a
G/A-22018 , ktoré su zodpovedné za regulaciu transkripcie génu pre laktazu LCT a nachadzaju sa v regulacnej
oblasti vo vzdialenosti 14 a 22kb pred tymto génom. Podla statusu tychto polymorfizmov dochadza k znizeniu
transkripcie génu LCT a tym k ovplyvneniu hladiny aktivneho enzymu. Za primérnu laktézovu intoleranciu je
zodpovedny genotyp 13910C alebo 22018G v homozygotnom stave. U dospelych homozygotov s genotypom
CC a GG (s intoleranciou) je laktaza v Erevnom epiteli prakticky nezistitelna.

Senzitivita a Specificita testovania je viac ako 90% - mé najvy3Siu Klinickl validitu z dostupnych
neinvazivnych testov.

Priciny laktazovej deficiencie:

o Primérna laktdzova deficiencia (laktdzova nonperzistencia, primérna adultnd hypolaktézia) — najéastejsi typ,
tvorba laktazy sa znizuje s vekom, je zapricinena geneticky podmienenym znizovanim produkcie enzymu
laktdzy v bunkach vystelky tenkého Creva. Vyskyt laktézovej intolerancie (nonperzistencie) sa vyznacuje
vyraznymi etnickymi rozdielmi. Deficit laktazy sa rozvija va¢Sinou po odstaveni od kojenia do 5 rokov Zivota,
u obyvatelov severnej Eurépy sa méze posunut aZz do veku 18-20 rokov. Prvé klinické priznaky sa v nade;
oblasti ¢asto objavuju aZ v priebehu dospievania alebo v dospelosti.

e Sekundarna laktazova deficiencia - vznika v dosledku poSkodenia sliznice tenkého &reva, hlavne infekEnymi
alebo inymi gastrointestinalnymi ochoreniami (napr. celiakia, Crohnova choroba, giardidza, syndrém
bakteridineho prerastania), prip. uZivanim niektorych liekov. Intolerancia zvyCajne ustupuje po zalieCeni
alebo odozneni ochorenia.

e Vyvinova laktazova deficiencia — mdZe sa vyskytnat u pred¢asne narodenych deti, zvy&ajne trva len kratky
¢as po narodeni.

e Kongenitalna laktazova deficiencia — extrémne zriedkavé postihnutie so zaiatkom prejavov ihned po
narodeni, spésobené mutéaciou v LCT géne pre laktazu, autozomalne recesivna dedicnost.

Vyskyt
V naSej populacii sa v sucasnej dobe predpoklada, ze primarnou laktazovou deficienciou je postihnuty
kazdy Siesty jedinec (cca 15%).

Vyznam a vyhody genetického vysSetrenia:

- vhodny ako prvotny test pri podozreni na primarnu laktézovu intoleranciu u dospelych (v pripade
homozygotného rizikového genotypu C-13910C alebo G-22018G je mozné priamo vylugit z potravy
laktdzu, nie je nevyhnutné absolvovat zatazové testy)

- negativna predikcia primérnej lakt6zovej intolerancie je 98% vo vSetkych vekovych kategoriach

- ukazuje sa ako test s najvysSou klinickou validitou z dostupnych neinvazivnych testov

- vySetrenie je mozné urobit v kazdom veku a bez ohfadu na aktualny stav organizmu (nezavislé od
komorbidit), predstavuje fahku a nestresujucu alternativu testovania pre pacientov

- diferencialna diagnostika — odliSenie primarneho typu deficitu laktazy od sekundarneho typu

- vhodny aj na konfirmaciu v pripade uz zistenych patologickych vysledkov laktézového tolerancného
testu alebo pozitivneho H, dychového testu (vysledky testov LTT a HBT mdZu byt ovplyvnené aj inymi
faktormi)

- umensSich deti podia veku predstavuje prediktivne vySetrenie
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Forma vysledku
e Genotyp C/C, G/G: laktdzova nonperzistencia / detekovana geneticka predispozicia na primarnu

laktozovu deficienciu - intolerancia
e Genotyp T/C, G/A: velmi zriedkavy vyskyt primarnej laktdzovej deficiencie, pri¢om je Casto
kompenzovand; klinické priznaky su zvyCajne mierne - tolerancia
e Genotyp T/T, A/A: laktdzova perzistencia — nevyskytuje sa geneticky podmienend primérna laktézova
intolerancia - tolerancia
Indikacia

- klinické priznaky — gastrointestinélne problémy po konzumacii potravin s obsahom laktozy

- diferencialna diagnostika — odliSenie primarneho typu deficitu laktazy od sekundarneho typu

- konfirmacia v pripade patologickych vysledkov lakt6zového tolerancného testu alebo pozitivneho H, dychového
testu

- malnutricia, neprospievanie

- pozitivna rodinna anamnéza

- osteopordza v mladSom veku, znizené BMD u postmenopauzalnych Zien

Toto vySetrenie mozu indikovat lekari so Specializaciou:
- gastroenteroldgia (048), pediatricka gastroenteroldgia, hepatologia a vyziva (154), klinicka imunoldgia,
detska klinicka imunoldgia a alergolégia (040), pediatricka imunolégia a alergolégia (140), vSeobecny
lekar len s odporuéenim od gastroenterologa alebo imunoléga

Odber biologického materialu

Na vySetrenie sa odobera 2-5 ml periférnej krvi do sterilnej skimavky s K:EDTA (ako na krvny obraz).
Bezprostredne po odobrati sa obsah skimavky Setrne premieSa a do transportu sa uchovava pri teplote 2-8°C.
Odber nie je nutné vykonat nala¢no.

Dostupnost’ vy$etrenia: Vysetrenie sa vykonava v Medicinskom laboratoriu Zilina.
Vysledok vySetrenia: do 2 tyzdiiov
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V pripade akychkolvek otazok, prosim, kontaktujte RNDr. Janu Camajovt, PhD., camajova@klinickabiochemia.sk
call centrum 0800 820 010 alebo MUDr. Juraja Vavrika, vavrik@klinickabiochemia.sk.




