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Hereditarni fruktdézova intolerance

Hereditarni fruktézova intolerance (HFI, OMIM 229600) je autozomalné recesivni onemocnéni
projevujici se neschopnosti metabolizovat fruktézu a podobné cukry (sacharéza, sorbitol).
Fruktéza je jednoduchy sacharid obsazeny hlavné v ovoci a medu. Onemocnéni je zplsobeno
deficienci enzymu — aldolazy B. Hlavni funkci enzymu aldoldzy B je Stépeni tohoto cukru.
Symptomy pacientd s HFI po pfijmu potravy obsahujici fruktdzu, saracharézu nebo sorbitol jsou
bolesti bricha, zvraceni a hypoglykémie. Dlouhotrvajici pfijem fruktézy mize vést k vaznému
poskozeni jater a ledvin, coz muiZe mit za nasledek i smrt (zejména u malych déti). LéCba spociva
v dieté, kdy jsou z potravy vylouceny potraviny obsahujici fruktézu, sacharézu a sorbitol.

Incidence tohoto onemocnéni neni pfesné znama, ale uvadi se v rozmezi 1/12000 - 1/58000.
Gen pro aldolazu B je lokalizovan na 9 chromosomu. V tomto genu bylo popsano vice nez tfi
desitky mutaci. Z toho v§ak tfi mutace (A149P, A174D a N334K) jsou v evropské populaci velmi
Casté a predstavuiji pfiblizné vice nez 85% vSech HFI mutantnich alel.

VySetfované mutace v genu pro aldolazu B (AldoB):

A149P (.448G>C)
A174D (c.524C>A)
N334K (c.1005C>G)
del4E4 (c.357delAAAC)

Material pro vysetreni:

= 5mlvendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!), oznacené
minimalné dvéma identifikacnimi symboly: Jménem a datem narozeni (nebo rodnym
¢islem pacienta)

= vyizolovana DNA rozpusténa ve vodé nebo TE pufru, fadné oznacena 2 identifikacnimi
symboly — jménem a rodnym Cislem pacienta

= prilozena zadanka specifikujici druh pozadovaného vysSetreni a obsahujici nezbytné udaje
o pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vysetfenim.

Metoda detekce mutaci:

Multiplex polymerazové fetézové reakce (PCR) s naslednou reverzni hybridizaci - kit Sugar
Intolerance StripAssayTM (Viennalab).
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Transport vzork( do laboratore:

Zajistén svozem CGB laboratore a.s. Vice info zde...

Délka trvani vysSetfeni a zplisob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vysetieni a vydani zavérecné zpravy je realizovano do 7-10 pracovnich dn(
po prevzeti vzorku

= v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetfeni a vydani zavérecné zprdvy provedeno
do 2-3 pracovnich dni po prevzeti vzorku

= zavérecné zpravy o vysledku jsou z laboratore zasilany pisemné pouze zadavateli
vySetreni — ékafi, opravnénému indikovat vySetreni.



