Hiipolaktaasia taiskasvanutel — LCT geeni ¢.-13910C>T variant
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Taiskasvanu tllpi hldpolaktaasia on tingitud laktaasi (laktaas-florisiini hidrolaasi, LPH)
aktiivsuse vahenemisest ja parandub autosoom-retsessiivselt. Peamine piimas
esinevsusivesik laktoos I8hustatakse sooles ensiimi laktaasi poolt galaktoosiks ja
glikoosiks.

Osadel inimestel sdilib ensiiimi kdrge aktiivsus ka taiskasvanueas, kuid osadel aktiivsus
langeb peale rinnapiimast vdorutamist. Laktaasi kdrge aktiivsuse séilimine on eriti sage
Pdhja-Euroopa rahvastel.

Hlpolaktaasia pariliku eelsoodumusega on seostatud LCT geenivarianti -13910C>T.
Inimese Uhenukleotiidsete polimorfismide kataloogis on vastavaks tahiseks rs4988235.
See variant asub tegelikult LCT geenile eelneva MCM6 geeni 13. intronis (HGVS jargi
c.1917+326C>T), mis funktsioneerib laktaasi geeni vdimendajana (ingl. k enhancer).
Antud C>T polimorfism osaleb tdendoliselt laktaasi geeni avaldumise regulatsioonis,
mojutades transkriptsioonifaktor AP-2 seostumiskohta. Seejuures C alleel on
evolutsiooniliselt vanem ja T alleel noorem.

Hipolaktaasia eelsoodumust seostatakse C alleeli homosiigootsusega, mille sagedus Eesti
rahvastikus on uuringute andmetel ca 25% (24,8% Lember, M. 2006; 28,3% Esko, T.
2007). Euroopas on C alleeli suhtes homostigootseid isikuid HapMap andmetel keskmiselt
8,8%, aga esinemissagedus varieerub piirkonniti suurel maaral.

Uuritav mutatsioon

« LCT geeni -13910C>T variandi maaramine.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Elektroonse tellimisvdimaluse puudumisel tuleb kasutada Hipolaktaasia taiskasvanutel —
LCT geeni ¢.-13910C>T variant (LAMP) tellimislehte.

Katsuti | Veri: K2E/K3E-katsuti (lilla kork)
Analiisitav kogus | 4-10 mL (taiskasvanud)
2-5 mL (lapsed)
Sailivus | Veri +4 °C juures kuni Uks nadal. NB! Mitte kilmutada!

Analiiiisi tegemise aeg: tdéopdeviti, analllsi valmimisaeg on ks nadal alates laborisse
saabumise kuupdevast.

Analiiiisimeetod: silmus-vahendatud isotermiline amplifikatsioon (LAMP, loop-mediated
isothermic amplification)

Vastuse vorm
Genotllp ja interpretatsioon.
Naidustus

Taiskasvanu tllpi hipolaktaasia kahtlus.
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