Fruktoseemia - ALDOB geeni mutatsioonid 5. ja 9. eksonis
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Parilik fruktoosi talumatus (hereditary fructose intolerance, HFI) ehk fruktoseemia
(OMIM#229600) on autosoomne retsessiivhe haigus, mis on pdhjustatud enslitimi aldolaas
B puudulikkusest. Aldolaas B (ALDOB) ekspresseerub maksas, vastutab fruktoosi
ainevahetuse eest ning on sdltuvuses dieedist. Valge rassi hulgas avaldub fruktoseemia
sagedusega 1 : 20 000. Haiguse avaldumine (korduv oksendamine, kohuvalu,
potentsiaalselt fataalne hlpoglikeemia, hilisemas faasis maksakahjustus ja neerude
tubulopaatia) on tudpiliselt seotud rinnapiimast vddrutamisega, kui dieeti lisandub
fruktoosi, sahharoosi voi sorbitooli sisaldavaid toiduaineid.

Aldolaas B puudulikkust pdhjustavad mutatsioonid ALDOB geenis (OMIM*612724), mis
asub 9. kromosoomi piirkonnas 9g31.1 ja koosneb 9 eksonist. ALDOB geenis on kirjeldatud
kokku Ule 45 mutatsiooni, neist sagedaseimad on p.A150P (kuni 65% haigusalleelidest),
p.A175D (~11% haigusalleelidest) ja p.N335K (~8% haigusalleelidest).

Uuritavad muutused
e ALDOB geeni mutatsioonid p.A150P ja p.A175D 5. eksonis;
e ALDOB geeni mutatsioon p.N335K 9. eksonis.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Analiisi tellimisel tuleb kasutada Fruktoseemia saatelehte.

Katsuti | Veri: K2E/K3E-katsuti (lilla kork)

Koetlikid: steriilne katsuti (1,5 mL vdi suurem)
Analtlsitav kogus | 4-10 mL (taiskasvanud)

2-5 mL (lapsed)

Sailivus | Veri +4 °C juures kuni Uks nadal. NB! Mitte kilmutada!

Teiste uuringumaterjalide osas konsulteerida geneetikakeskuse arstidega.

Slnnieelse diagnostika puhul on uuritavateks materjalideks amnionirakkude kultuur,
koorionirakkude kultuur véi koorionikude.

Prenataalse diagnostika korral tuleb tellida lisauuring valistamaks koorioni- ja
amnionirakkude kontaminatsiooni ema materjaliga.

Vt: Koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsioon ema materjaliga.

Analiilisi tegemise aeg: tddpdeviti, uuringu valmimisaeg kuni kolm n&dalat alates
laborisse saabumise kuupaevast.

Analiiiisimeetod: polimeraasi ahelreaktsioon (PCR) ja Sanger sekveneerimine
Vastuse vorm

Genotulp ja interpretatsioon.

Naidustus

Fruktoseemia kahtlus, ALDOB mutatsioonide kandluse anallls, prenataalne diagnostika.

Vt ka: Monosahhariidid seerumis, uriinis
Koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsioon ema materjaliga
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