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Hereditare Fruktoseintoleranz

molekulargenetisch diagnostizieren
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Die hereditare Fruktoseintoleranz (HFI) ist eine
autosomal rezessiv vererbte Stérung des Fruktose-
stoffwechsels. Die Prdvalenz liegt in Deutschland
bei etwa 1:20.000. Ursache ist eine mangelnde
Aktivitat des Enzyms Fruktose-1-phosphataldolase
(Aldolase B). Diese fiihrt zu einer Akkumulation
von Fruktose-1-phosphat in Leber, Niere und
Diinndarm. In der Folge kommt es zu einer
Inhibition des Glykogenabbaus und der Glukose-
synthese. Es resultiert eine schwere Hypoglykdmie
nach der Aufnahme fruktose- oder saccharose-
haltiger Nahrung, wie z.B. Obst. Typische klinische
Symptome sind gastrointestinale Beschwerden und
Hypoglykdmien mit Ubelkeit, Zittern, SchweiB-
ausbriichen bis hin zu Krampfzustdanden. Eine
Behandlung der HFI ist nur durch eine strenge
fruktosearme Diat maglich.
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Genetische Ursache

Die Ursache der HFI liegt in pathogenen Mutationen
im Aldolase B Gen (ALDOB), welches das Enzym
Fruktose-1-phosphataldolase kodiert. Nur wenige
der bekannten Mutationsvarianten (A149P, A174D,
Y203X und N334K) sind flir fast 90 % aller HFI Falle
in Europa verantwortlich.

Da es sich um einen rezessiven Erbgang handelt, ist flir
die Manifestation einer HFI die Mutation auf beiden
ALDOB-Genkopien erforderlich. Das heiBt, entweder
sind die oben genannten Mutationen homozygot
ausgepragt oder zwei der Mutationen liegen in der so
genannten gemischten Heterozygotie vor.

Pathohiochemie

Fruktose wird normalerweise in zwei Etappen durch
Aldolase A und B zum Bisphosphat phosphoryliert.
Aldolase B
Bisphosphat in Glycerinphosphat und Di-OH-Aceton-

spaltet abschlieBend zusatzlich das

phosphat, welches fiir die Glucogenese benétigt wird.

Fehlt Aldolase B, staut sich Fruktose-1-phosphat
und blockiert die Enzyme der Glycogenolyse. Gleich-
zeitig versiegt die Gluconeogenese lber das negative
Feedback auf die Aldolase A. Es kommt zur — unter
Umstanden lebensbedrohlichen — Hypoglycamie.

GroBe Mengen des Fruktose-1-phosphats wirken
toxisch und fiilhren zu einem Leberzellschaden. In
den Leberzellen kommt es zur toxischen Phosphat-
anhaufung; in anderen Geweben
Phosphatverarmung und in deren Folge zu vielfaltigen

kommt es zur

Entwicklungsstérungen.
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Praktische Hinweise

Parameter

@ Indikation

B Material

Fruktoseintoleranz (genetisch)

2 mL EDTA- oder Citrat-Blut

rezidivierende Hypoglykdmien, unklare gastrointestinale Beschwerden nach
Aufnahme fruktosehaltiger Nahrungsmittel, familidre Haufung der hereditaren
Fruktoseintoleranz, anderweitig begriindeter Verdacht auf Fruktoseintoleranz

Abrechnung
EBM GOA IGeL
EBM Punkte Ziffern € (1,15-fach) | € (1,15-fach)
PCR bei Verdacht auf 11322 2% 5620 3920, 3922 2x, 395,49 395,49
hereditdre Fruktoseintoleranz 3926 2x

Humangenetische Leistungen belasten nicht das Laborbudget!

Literatur

Literatur zu diesem Thema (ibersenden wir IThnen gern. Tel.: 04152 848-190 Fax: -490 E-Mail: marketing@ladr.de

Hahen Sie Fragen zu diesem Thema? Ihr LADR-Lahor herat Sie gern.
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