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Hupolaktaasia geneetiline diagnostika

Miks?

Laktoositalumatus on ainevahetuslik héaire, mille pohjuseks on piimasuhkrut (laktoosi) lagundava
enstumi laktaasi puudulikkus ehk hiipolaktaasia. Laktaasi abil lagundatakse laktoos soolestikus glu-
koosiks ja galaktoosiks, mis imenduvad I8bi sooleseina vereringesse. Hlpolaktaasia korral on laktoosi
I6hustamine ja imendumine hairitud ning see voib pohjustada kdhuvaevusi (kbhuvalu, -puhitust,
-krampe, -lahtisust jne).

Kellele?

HUpolaktaasia geneetiline diagnostika on oluline kdhuvaevustega inimestel, kel voib oletada laktoosi
talumatust. Hupolaktaasia voib olla primaarne voi sekundaarne.

Primaarne hiipolaktaasia on geneetiliselt péritav seisund, mida esineb umbes 20-30%-I Eesti
elanikkonnast. Neil inimestel hakkab 5. ja 20. eluaasta vahel laktaasi aktiivsus véhenema, tekib suh-
teline vdi absoluutne laktaasi puudulikkus. Enamasti séilub laktaasi aktiivsusest 50-70%, samas ei
pruugi mitte koigil hUpolaktaasiaga isikutel laktoosi Kliinilist talumatust tekkida.

Sekundaarne hiipolaktaasia on tingitud peensoole ajutistest kahjustustest voi gastrointesti-
naalsetest haigustest nagu tsdliaakia, Crohn’i tdbi, arritatud soole slindroom jne. Sekundaarset
hipolaktaasiat antud geneetiline test ei tuvasta.

Organismi tegelikku laktoosi omastamise voimet saab tapsemalt hinnata laktoosi taluvuse proovi
abil (P-Lac-TT).

Kuidas?

HUpolaktaasia geneetilise anallilisiga tuvastatakse laktaasi sinteesi reguleerivas LCT geenis Uhe-
nukleotiidset asendust (rs4988235, tuntud ka kui -13910C>T). AnaltiUsivastus sisaldab genottdipi ning
selle tdpsemat tdlgendust - genotiilip C/C on seotud primaarse hiipolaktaasiaga ja genotttbid
T/C ja T/T pole seotud primaarse hipolaktaasiaga.

AnaliiUs: HUpolaktaasia taiskasvanutel - LCT geeni ¢.-13910C>T variant
Naidustus: Kahtlus primaarsele hlipolaktaasiale

Uuritav materjal: Suulimaskesta kaabe voi EDTA veri

Materjali sailitamine: Temperatuuril 2-8°C kuni 3 paeva

Vastuse saamise aeg: 3 todpaeva

Anallitsimeetod: PCR, hibridisatsioonanallitis (Luminex xMAP®)
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