Nazev vySetreni: Fruktdézova intolerance — stanoveni mutaci A149P,
A174D, N334K a delece del4E4 v genu pro aldolasu B

Popis:

Hereditarni fruktézova intolerance je autozomalné recesivni onemocnéni zpusobené
nedostatkem enzymu aldolasa B, ktery je nezbytny v metabolismu fruktdzy. Frekvence vyskytu
fruktézové intolerance je piiblizné 1 z 10 000 az 100 000 jedincti. Mezi nejcastéjsi mutace,
zodpovédné az za 87% vsech piipadu fruktdézové intolerance, patii A149P, A174D, N334K a
delece del4E4.

Klinickymi ptiznaky fruktézové intolerance je zvraceni, nevolnost, prijmy, pomaly rust a
metabolické poruchy (hypoglykémie, hyperurikémie, hypomagnesémie a laktoacidoza).
Frukt6zova intolerance mutize vést az k selhani jater a ledvin. Dédi¢na fruktézova intolerance se
objevuje jiz v détském veéku u déti, které nejsou krmeny matefskym mlékem, ale potravou
obsahujici sachardzu a fruktézu. Pokud takové dité ptijima velké mnozstvi fruktdézy, mohou se
u néj projevit letargie a kieCe. VCasna diagnostika je diilezitd z hlediska mozného poskozeni
orgdni a stanoveni spravné 1écby.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt;
Heteroz. — heterozygot = wt / mut;
Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut;

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetieni staci jedna malad zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

- Odebrany biologicky material je tfeba skladovat pii 4—8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratofe. Za téchto podminek je mozné uchovévat biologicky material 7
dnti.

- Pokud se ptedpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pfed odeslanim do laboratote,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev

Provadi se: 1x tydné

Doba odezvy: 7 pracovnich dnti




