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Laktoseintoleranz

Genetischer Test fur Laktasemangel

Laktoseintoleranz ist eine heute haufig anzutreffende Pathologie. Sie tritt auf,
wenn die Aktivitat der Laktase im Darm reduziert oder nicht vorhanden ist,
so dass Laktose nicht verdaut werden kann. Laktose (Milchzucker) wird von
dem Verdauungsenzym Laktase in Glukose und Galaktose gespalten,
welche von der intestinalen Mukosa resorbiert werden.

Im Falle eines Laktasemangels passiert die Laktose unverdaut den gastro-
intestinalen Trakt oder wird von Enzymen der Darmflora verstoffwechselt
(Laktosemalabsorption). Durch die entstehenden Gase sowie den osmotisch
bedingten Wassereinstrom in den Dickdarm entwickelt sich bei einigen
Patienten mit Laktasemangel die typische Symptomatik mit Diarrhoe,
Bauchschmerzen, Tenesmen, Bldhungen und Flatulenz. Man spricht dann
von der Laktoseintoleranz. Das Ausmal} der Symptomatik ist sehr variabel.
Als mdgliche Ursachen hierfur werden individuelle Unterschiede an der
Laktase-Restaktivitat, im Konsum von Milch- und Milchprodukten, in der
Magen-, Diinndarm- und Kolonpassage sowie in der Kolonflora diskutiert.

Diagnostik:

Der Laktasemangel kann primar (genetisch) oder sekundar (z. B. bei
chronisch-entziindlichen Darmerkrankungen, Zdliakie) bedingt sein.

Die Diagnose der Laktoseintoleranz kann mittels des Laktose-Toleranz-
Tests (weniger spezifisch und sensitiv) oder des aufwandigen H2-Atemtests
diagnostiziert werden.

Fir den Nachweis des primaren Laktasemangels steht jedoch ein
genetischer Test zur Verfiigung. Es konnte gezeigt werden, dass der
Laktasemangel mit Genvarianten an der regulatorischen Region des
Laktase-Gens assoziiert ist (C/T-Basenaustausch an der Stelle -13910).

In Europa ist als Anpassung an den lebenslangen Verzehr von Laktose an
der Stelle -13910 im Laktase-Gen ein Cytosin (C = Laktaseintoleranz) gegen
ein Thymidin (T = Laktasepersistenz) ausgetauscht worden.

e Genotyp-13910 C/C:  priméarer Laktasemangel ist nachgewiesen

(ca. 15 % der deutschen Bevdlkerung)

e Genotyp -13910 C/T:  primérer Laktasemangel ist unwahrscheinlich
bzw. nur in seltenen Fallen als milde Form
moglich (ca. 35 % der deutschen

Bevolkerung)

e Genotyp -13910 T/T:  primarer Laktasemangel ist ausgeschlossen

(ca. 50 % der deutschen Bevdlkerung)

Bei Patienten mit Sym-
ptomen einer Laktose-
Intoleranz und Assozia-
tion zum Milchkonsum ist
der Laktase-Gentest ein
entscheidender diagnos-
tischer Baustein!

Material fiir Laktase-

Gentest:
EDTA-BIut
Untersuchung nach Gen-
diagnostikgesetz — GenDG

(Aufklarung und Einwilligungs-
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Bei der Haufigkeit des Genotyps -13910 C/C (primérer Laktasemangel) fallt 2;';;?;‘;?|?Ch) des  Patienten
ein Nord-Sudgefalle auf: Nordeuropa 2 %, Deutschland 15 %, Sudeuropa

30 %, Asien > 95 %, Nordamerika (Afroamerikaner) 80 %, Nordamerika

(weil’e Amerikaner) 15 %.

Parallel zur europaischen Entwicklung hat auch in anderen Regionen eine

Anpassung an den lebenslangen Verzehr von Laktose stattgefunden.

Weitere mit einer Laktasepersistenz einhergehende genetische Varianten im

Laktase-Gen sind -13907 C —» G, -13913 T — C, -13915 T — G, -14009 T

— G und -14010 G — C. Diese genetischen Varianten kénnen bei Bedarf Seite 1/2

und entsprechender Fragestellung mittels der Sequenzierung des Laktase-

Gens identifiziert werden. 'E;[AF?L%R 28 ( DAKKS
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Der Gentest kann zwischen der primaren und der sekundaren
Laktoseintoleranz unterscheiden. Unabhangig von den Ergebnissen des
genetischen Tests sind sekundare Ursachen des Laktasemangels
auszuschlieRen.

Neben einer laktosereduzierten Diat kann die Verwendung von exogenen
Enzymen (Substitution von Laktase) und/oder Probiotika sehr nutzlich sein.
Bei asymptomatischen Tragern des Genotyps -13910 C/C werden keine
Einschrankungen im Genuss von Milch- oder Milchprodukten empfohlen,
damit die Calcium-Aufnahme nicht unnétig herabgesetzt wird.
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