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INTOLERANCIA A LACTOSE

Aintolerancia a lactose ocorre quando ha a diminuicdo da capacidade ou a incapacidade do organismo
humano em digerir a lactose - um agucar (dissacarideo) encontrado no leite de mamiferos e derivados - devido a
diminuicdo ou auséncia da enzima lactase. A lactase, produzida pelas células da mucosa do intestino delgado,
tem afuncao de hidrolisar a lactose em galactose e glicose, uma vez que as moléculas de lactose intactas ndo séo
absorvidas pelas células intestinais e resultam principalmente em sintomas gastrointestinais.

A hipolactasia (diminui¢gdo da atividade da enzima lactase) pode ser primaria (de dois tipos: ILC -
intolerancia a lactose congénita ou HPTA - hipolactasia primaria do tipo adulto) ou secundaria (situagao transitoria
ereversivel em decorréncia de acometimento da mucosa do intestino delgado como em casos de doenga celiaca,
gastroenterite, giardiase, etc.). AILC € uma condig&o grave e rara de auséncia ou defeito na enzima. Ja na HPTA,
principal causa de intolerancia a lactose, ndo ha defeito na enzima, mas com o passar dos anos o organismo
diminui a sua expressao. Essa situagéo ocorre principalmente com individuos que deixaram de consumir leite
regularmente. Trata-se de uma condicédo determinada geneticamente, que acomete cerca de 75% da populagéo
mundial. Sabe-se hoje que a atividade da lactase na fase adulta esta associada a polimorfismos de nucleotideo
unico (SNPs), localizados préximo ao gene LCT (gene da lactase humana). Desse modo, a persisténcia ou ndo da
atividade da lactase na vida adulta é determinada geneticamente. O estado “lactase persistente” é determinado
por padréo de transmiss&o autossémico dominante, enquanto que a “n&o persisténcia” tem heranga autossémica
recessiva. Assim, os individuos homo ou heterozigotos para o alelo dominante s&o tolerantes a lactose, enquanto
0s homozigotos para o alelo recessivo s&o intolerantes.

TESTES DIAGNOSTICOS

Teste de tolerancia a lactose: é o teste convencional mais comumente utilizado. Consiste em dosagens da
glicemia em jejum e apés a ingestdo de lactose (4 ou 5 coletas de sangue). Havendo deficiéncia de lactase ndo
ocorre aumento da glicemia apds a sobrecarga de lactose, pois esta nao é cindida em glicose e galactose. Esse
teste costuma causar desconforto ao paciente intolerante, reproduzindo os sintomas usuais como nauseas,
vémito, colicas e diarreia.

Biopsia intestinal: exame raramente realizado por ser um teste invasivo.

Teste genético de intolerancia a lactose: este exame néo produz desconforto ou sintomas causados pela
sobrecarga de lactose e € nao invasivo, além de apresentar alta sensibilidade diagnéstica. O teste avalia a
presenca do polimorfismo C/T (-13910) no gene MCM6 que esta associado com a persisténcia/néo persisténcia
da lactase pela regulagao do promotor do gene LCT. Este teste foi desenvolvido para diagnéstico de HPTA. Nao
serve para avaliar a intolerancia a lactose congénita em lactentes, que € mediada por mecanismos moleculares
diferentes da HPTA.

Interpretacéo do teste genético de intolerancia a lactose:

Gendtipo C/C: Lactase nao persisténcia (Intolerancia a lactose)

Genodtipos C/T e T/T: Lactase persisténcia (Tolerancia a lactose)

OBS: O Genétipo C/T apresenta maior suscetibilidade a desenvolver intolerancia a lactose em situagbes de
estresse.

COLETA PARA TESTE GENETICO NO ALFA

Amostra: Coleta Unica de sangue total. Ndo é necessario jejum.

Metodologia: PCR (Reag&o em Cadeia da Polimerase) e RFLP (polimorfismo no comprimento do fragmento de
restrigao).

Prazo: maximo de 25 dias.

OBS: Esse teste ndo tem cobertura pelos planos de salde, consulte nosso valor particular.
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