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Gentest fur Laktoseintoleranz
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Ausgabe 96

Bis zu 25% der Bevélkerung in Deutschland entwickeln im Laufe ihres Lebens eine
Laktoseintoleranz. Bei den Betroffenen fithrt der Verzehr von Milch oder Milchprodukten zu
abdominellen Beschwerden wie Durchfall, Blihungen, Véllegefithl und Bauchschmerzen.
Ursichlich ist ein Mangel des Verdauungsenzyms Laktase. Die mit der Nahrung
aufgenommene Laktose kann dadurch nur unvollstindig abgebaut werden und gelangt in den
Dickdarm, wo osmotische Effekte und bakterielle Girprozesse zu den beschtiebenen
Symptomen fihren.

e Die hdufigste Ursache ist die hereditire Laktoseintoleranz (adult-onset Form,
autosomal-rezessiv), die auf einem Polymorphismus in der regulatorischen Region des
LCT-Gens (MCM6:¢.1917+326C>T; alt: -13910C*T) beruht. Ca. 25% der mittel- und
nordeuropiischen Bevolkerung sind homozygote Triger des inaktivierenden C-Allels,
wodurch es zur verminderten Produktion des Verdauungsenzyms kommt. Die
phinotypische Manifestation tritt in der Regel im Erwachsenalter auf.

e Differenzialdiagnostisch ist die sekundire (erworbene) Laktoseintoleranz zu
berticksichtigen. Hier kommt es durch die Schidigung des Diinndarmepithels (z.B. bei
Zoliakie, chronisch entziindliche Darmerkrankungen, Antibiotikatherapie) zu einer
gestorten Laktase-Sekretion.

Diagnostik mittels PCR

Die PCR bietet eine einfache und schnelle Moglichkeit die hereditire Laktoseintoleranz in einer
Blutprobe nachzuweisen. Die Analyse ist unabhingig von Entnahmezeitpunkt,
Nahrungsaufnahme, Begleiterkrankungen und erfolgt ohne didtische Belastung des Patienten.

Anforderung: Gentest/ PCR auf Laktoseintoleranz und
schriftliche Einwilligungserklirung gemill GenDG

Kosten: Abrechnung iiber gesetzliche und private Krankenversicherung;
nicht budget-relevant

Material: EDTA-Blut (2ml, originalverschlossen)

ACHTUNG: Laktoseunvertriglichkeit im Sduglings-/ Kleinkindalter (unbeherrschbare
Dutchfille und Gedeihstérungen) sind keine Indikation fiir diesen Test. Die seltene
kongenitale Laktoseintoleranz wird durch pathogene Varianten innerhalb des LCT-Gens
verursacht. Die molekulargenetische Untersuchung muss entsprechend beauftragt werden!
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