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Anforderungsformular

06 Molekulardiagnostik

Untersuchungsverfahren

Molekularbiologische Untersuchung (Amplifikationsverfahren)

Untersuchungstechnik

DNA Sequenzierung

Ergebnisverfiigbarkeit nach
Probeneingang

bis 2 Wochen

Indikation

Laktoseintoleranz

Praanalytik

Fur die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen ist nach dem Gendiagnostikgesetz (2010) die
schriftliche Einwilligung des Patientennach vorheriger Aufklarung durch den Arzt verpflichtend.

Methode

DNA-Sequenzierung der polymorphen regulatorischen Region des Laktase-Gens (LCT C-13910T,
rs4988235, Chromosom 2g28.3, OMIM 223100).

Hinweis

Die primére Laktoseintoleranz (adult-type hypolactasia, adult-type lactase non-persistence, OMIM
223100) ist durch einen Mangel des Enzyms Laktase verur-sacht, der zu einer gestorten intestinalen
Resorption des Disaccharids Laktose fiihrt. In dereuropaischen Bevolkerung (Kaukasoide) tritt die
primare Laktoseinto-leranz mit einer Pravalenz von 15 - 20% auf. Es besteht eine vollstandige
Assozi-ation mit einer genetischen Variation in der Ndhe des Laktase (LCT)-Gens (C-13910T),
dieregulatorischen Einfluss auf die intestinale Laktase-Aktivitat hat. Bei primdrer Laktoseintoleranz
findet sich regelmassig der Genotyp -13910 CC mit minimaler Laktase-Aktivitat,wdhrend Personen
mit dem Genotyp -13190 CT oder -13910 TT eine hohere Laktase-Aktivitat aufweisen und
laktosetolerant sind (auto-somal rezessive Vererbung).

Stor- und Einflussfaktoren

Probenmaterial hamolytisch, lipamisch, ikterisch
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