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Laktozova intolerance

Laktézova intolerance (OMIM 223100) je nejcastéjsi forma disacharidazové deficience a jedna se
0 neschopnost travit laktézu, ktera je hlavnim cukrem obsazenym v mléce.

Laktézova intolerance je v podstaté normalni fyziologicky stav, jehoZ pfiCinou je snizena aktivita
enzymu laktdzy — phlorizin hydrolazy. Snizeni aktivity enzymu je u ¢lovéka geneticky
determinovano navzdory pokracujicimu pfijmu laktoézy v potravé.

Tento stav mGze byt klinicky prezentovan riznorodymi intestinalnimi pfiznaky jako je nadymani,
sytost, brisni koliky nebo prijem po pfijeti potravy obsahujici laktézu. Odhaduje se, ze 7-20%
bélosské populace trpi intoleranci laktdzy. Intolerance se projevuje v jakémkoli véku a muzi i zeny
jsou postizeni stejné.

Enzym laktdza — phlorizin hydrolaza je kddovan genem LCT, ktery je lokalizovan na chromosomu
2qg21. Laktadza — phlorizin hydrolaza ma dvé enzymatické aktivity — laktdzovou — hydrolyzuje
mlécny cukr laktézu na glukézu a galaktozu — a phlorizin hydroldazovou.

Exprese genu LCT je regulovana a tato regulace zahrnuje transkripéni a posttranskripéni kontrolu.
- phlorizin hydroldzy. Se snizenou aktivitou enzymu jsou asociovany jednonukleotidové
polymorfismy C/T -13910 a G/A -22018, které jsou ve vzdalenosti 14 a 22 kb pred genem LCT a
které snizuji transkripci genu LCT a timto tak ovliviuji a vlastné snizuji hladinu enzymu. S timto
jevem se poji dva stavy laktazy:

= |aktdzova perzistence — normalni aktivita laktazy
= laktazova non — persistence (intolerance lakt6zy) — snizena aktivita laktazy.

Dalsi Casto uzivané terminy spojené s fenotypem snizené aktivity laktazy: Hypolaktazie, adultni
hypolaktazie, alaktazie, laktézova malabsorpce, laktdzova maldigesce, intolerance mléka.

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)

= pfipadné zamrazené strevni biopsie

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

= prilozena Zadanka specifikujici druh poZzadovaného vysetieni a obsahujici nezbytné uidaje
o pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vySetfenim
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Detekce 2 sekvencnich variant asociovanych se
snizenou aktivitou laktazy

V nasi laboratofi provadime detekci 2 sekvencnich variant asociovanych se snizenou aktivitou
laktazy: C/T -13910 a G/A -22018 lokalizovanych v intronech 9 a 13 MCM6 genu pomoci
multiplex polymerdzové fetézové reakce (PCR) s ndslednou reverzni hybridizaci — kit Sugar
Intolerance StripAssayTM (Viennalab).

Transport vzorkd do laboratore:

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

Délka trvani vySetreni a zplsob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vySetreni a vydani zavérecné zprdvy je realizovano do 7-10 pracovnich dnt
po prevzeti vzorku

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

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



