§$Vlta

LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
LAKTOOSI-INTOLERANSSI, DNA-tutkimus

B -Lakt-D (4614)
Indikaatiot

Nayte

Sdilytys ja lahetys
Menetelméa
Toimitusaika
Tulkinta

Kommentti

Tekopaikka

Konsultointi

Eti ol ogi al t aan epasel vat vatsavaivat (turvotus, kurina, ilmavaivat, ripuli ja
ki pu) .

EDTA- put ki . Lasten sornenpdaveri nayttei ssd ehdot on m ni mi nAdra on 200 pl EDTA-
verta m kroput kessa.
Huoml Naytteelle tulee olla oma tutki muspyyntd ja onma nayteputki.

Nayte sdailyy jadkaappil &npétil assa viikon ajan, |&ahetys huoneenl ambssa.
DNA: n noni stus ja sekvensointi

3-4 tyopaivaa

Tul oksesta annetaan | ausunt o.

Lakt oosi mal absorptioon liittyva geeni muut os

Pri maari | akt oosi mal absorpti o, ai kui styyppi nen pri maari | akt oosi -
i ntol eranssi, on yleinen entsyym puutos, joka johtuu normaaliin kehitykseen
liittyvasta |aktaasi-entsyymin (LPH) aktiivisuuden alenenisesta ian nyota.
Lakt oosi nal absorptiota esiintyy n. 20-30 % suonal ai sista. Tahan prinaari seen
| akt oosin ineytynmishairioén liittyy kahden enméksen CT (-13910) sekd G A (-
22018) geenipolynorfism  LPH geenissd. Tutkinusten nukaan honotsygootit
genotyypit CC sekd G G viittaavat perinndlliseen |aktoosi-intoleranssiin.
Laktoosia sietdvillda henkildilld esiintyy joko CT-, T/T-, GA tai AA
- genot yyppej a.

Hanki nnai sen | akt aasi npuut oksen |isaksi |aktoosin imeytymshairid saattaa
johtua sekundaari si sta nuut oksista suolen epiteelisoluissa. Nailla potilailla
ei tarvitse esiintya CC tai G G genot yyppi a. Suonmessa tallaisen
sekundaari sen | aktaasi npuutoksen on todettu Iliittyvdn mm keliakiaan tai
mui hin suolistosairauksiin. Tutkinmksissa on nyds havaittu, ettda taudin
het er ot sygoottimuodot C/T ja G A jotka eivéat viittaa perinndlliseen |aktoosi-
intol eranssiin, voivat altistaa sekundaarisista syista johtuvaan | aktoosi-
i ntol eranssiin.

Lapset ja geenitesti

Lapsilla |aktoosi-intoleranssi kehittyy harvoin ennen 3-4 vuoden ikaa.
Lakt aasi entsyymin aktiivisuus alenee suonumlaislapsilla keskinddrin vasta
koul ui &ssé, joten geenitestin tul oksena saatava genotyyppi ei vastaa |asten
| akt aasi entsyymi n aktiivisuustasoja. Suonalaisilla alle 20-vuotiailla saattaa
olla vield toimvaa |aktaasia siitd huolimatta, ettd heilld on |aktaasin
puut okseen liittyyvad genotyyppi. Odotettavissa on kuitenkin, etta kaikille
C/C tai FGagenotyypin henkildille kehittyy | aktaasinpuutos 20 ik&vuoteen
mennessa.

Kayt anndssa | aktaasin puutokseen sopivat oireet ja |aktoosinalabsorption
osoi ttava geenitestin tul os (g C tai G G genot yyppi) riittavat
| akt aasi npuut oksen di agnoosi i n. Suonal ai set | asten gastroenterol ogit
kayttavatkin geenitestia j opa yksi norai sena testina hanki nnai sen
| akt aasi npuut oksen osoittani seen | apsilla.
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