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Laktézova intolerance - stanoveni mutaci -13910C/T a-22018G/A v genu LCT

Popis:

Jako laktézovou intoleranci oznacCujeme cCasteCnou nebo uplnou neschopnost
trdviciho traktu zpracovavat laktézu. Jedna se o enzymatickou poruchu (absence
enzymu laktaza), kterou nelze zaménovat s alergii na kravské mléko, tedy
autoimunitnim onemocnénim, kdy se v organizmu tvofi specifické protilatky vici
mlécné bilkoviné kasein. Pfiznaky uobou téchto onemocnéni jsou vSak velmi
podobné. Enzym laktaza — phlorizin hydrolaza je kédovana genem LCT, ktery je
lokalizovan na druhém chromozomu, v oblasti 2g21. Kontrolni mechanizmy exprese
genu jsou asociovany s jednonukleotidovymi zaménami — polymorfismy (-13910 C/T,
-22018 G/A).

Slozeny mlécny cukr lakt6za je pro lidsky organizmus vstrebatelny az po enzymatické
hydrolyze na jednotlivé slozky, tedy glukozu a galaktézu. Nerozstépeny a nevstrebany
cukr je ve stfevé nadbytecny, dostava se do dalSich ¢asti zazivaciho traktu, kde dochazi
k jeho kvaseni.

V soucasné dobé se predpoklada, ze je postizen pfiblizné kazdy Sesty jedinec v
populaci. Ujiznich narodd a éerné fasy je ¢etnost postizeni mnohonasobné vyssi.
Absence laktazy v organismu muze mit rizné pfi¢iny. Primarni pfi¢inou je geneticky
podminéné snizovani produkce tohoto enzymu. Nazyva se adultni, tedy dospély typ
laktozové intolerance. Syntéza enzymu pfirozené klesa zhruba od dvou let véku.
Vzacny je vrozeny deficit laktazy, ktery se projevi ihned po narozeni. Sekundarni
pricinou vzniku intolerance k lakt6ze je poskozeni sliznic streva jinymi vlivy, predevsim
infekénimi prdjmovymi onemocnénimi, uzivanim nékterych |ékd (antibiotik), a také
nékterymi chronickymi onemocnénimi stfeva, jako je Crohnova nemoc nebo celiakie.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:
Urceni genotypt v lokusech -13910 C/T a-22018 G/A:

« genotypy C/C a G/G = laktézova intolerance - hypolaktazie
« genotypy C/T nebo T/T a G/A nebo A/A = tolerance laktézy

Odbér:
o Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou K:EDTA nebo citratem
sodnym

o Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

« Pro molekuldrné genetické vysetreni staci jedna mald zkumavka krve (2 ml).

e Odbér neni tfeba provadét na lacno!

e Odebrany biologicky material je treba skladovat pfi 4-8 KC, pokud neni
bezprostfredné po odbéru zaslan do laboratore. Za téchto podminek je mozné
uchovavat biologicky material 7 dnd.

o Pokud se predpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pred odeslanim do
laboratore, je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x tydné



AeskulLab

a Unilabs company
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