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INTRODUCAO

A enzima lactase é uma B-galactosidase presente na superficie apical dos enterdcitos
(maior expressdo ao nivel do jejuno-médio) responsdvel pela hidrélise da lactose em

galactose e glicose.!

Por volta da 8° semana de gestacdo a actividade da lactase pode ser detectada

atingindo um pico na altura do nascimento.''? Posteriormente verifica-se um declinio

varidvel da actividade da enzima.'#

70% da populagdo mundial tem hipolactasia , mas factores genéticos e nutricionais

adicionais influenciam a toleré@ncia & lactose.!3
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INTRODUCAO

HIPOLACTASIAS

Congénita (rara) — é uma doenca autossémica recessiva, associada a diarreia desde a

primeira exposicdo & lactose e mé evolugdo ponderal. '

Primdria (a mais frequente) — ndo persisténcia da enzima. Corresponde ao padrdo

fenotipico “wild type”. E mais frequente que a persisténcia da enzima.'- 58

Secunddria ou adquirida — perda de actividade da lactase numa populagcéo com

persisténcia da enzima . Ocorre como resultado de GEA, Giardiase, Doenga Celiaca. -8
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INTRODUCAO

O gene da enzima lactase estd presente no cromossoma 2. Os polimorfismos

7 e ~ . ~ . 9,10
nucleotidicos C/T ;3010 € G/A 55015 S@o determinantes na expresséo da enzima.

Estudos demonstram que o polimorfismo C/T 54,, é o dominante , com o alelo C
associado ao declinio da expressdo do RNAm. Ndo existem certezas sobre o

mecanismo que explica este declinio. '

Gendtipo TT — persisténcia da enzima.
Gendtipo CC — ndo persisténcia da enzima ou deficiéncia primdria.
Gendtipo CT — actividade enzimdtica intermédia. Maior susceptibilidade que os

homozigotos TT, a desenvolverem intolerGncia & lactose, em situagdes de stress

JGEA
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o Avaliar a aplicabilidade da genotipagem do polimorfismo C/T, 34,4, no diagnéstico da

hipolactasia tipo adulto ou deficiéncia primdria de lactase em doentes com sintomas

de intolerdncia & lactose.

(1) C/C: 210and 90 bp (2) T/T: 148 and 90 bp

(3) C/T: 210, 148 and 90 bp
(L) Gel: 3% Agarose MS; L(adder): X174 RF DNA/ Hae III

fragments
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Registo prospectivo de todas as criancas com idade compreendida entre 1 e 17 anos
aos quais foi pedido o polimorfismo do nucleotideo C/T ;54,4 entre Janeiro de 2007
e Novembro de 2011 por sintomatologia de intoleréncia & lactose (dor abdominal /
distensdo abdominal / diarreia / flatuléncia), observados na ou com o apoio da

Consulta de Gastrenterologia. Andlise retrospectiva dos processos clinicos.

As variantes do polimorfismo do nucleotideo C/T |54,, foram determinadas utilizando

a técnica de PCR em tempo real.
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o O polimorfismo do nucleotideo C/T ,34,, foi determinado em 180 criangas.

O

Sexo &:55%.

Raca: caucasiana.

Distribuicdo gendtipos (grdfico 1).

|dade média (gendtipo C/C,3910):

3,8 anos * 0,4

|dade média (gendtipo C/T,3910):

3,7 anos * 0,4

Idade média (gendtipo T/T ;3010 ):

4,5 anos * 0,9

Grdafico 1
uC/C mC/T =T/T
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1 Sintomatologia:

18,0%
16,0%
14,0%
12,0%
10,0%
8,0%
6,0%
4,0%
2,0%
0,0%

n=180

16,1%

1 Distensdo

abdominal

2 Dor

abdominal

3 Diarreia

" Grafico 2

4 Flatuléncia

> 2 sintomas
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W =
7 Sintomatologia: p=0,512 n=180
Genétipo / C/C C/T T/T Total
Sintomas n=80 n=76 n=24 n=180
Distensdo
abdominal e Iz £ 29
Dor abdominal 6 8 5 19
Diarreia 3 5 1 9
Flatuléncia 2 0 2 4
Mais de 2 sintomas 11 o) 2 19
n total por 36/80= 31/76= 13/24= 80/180=

gendtipo 45% 40,8% 54,2% 44,4%
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-1 MEP / Doenga celiaca ? / IPLV ? n=180

Genétipo /

Referenciagdo

MEP 14 19 5 38
n total por 14/80= 19/76= 7/24= 38/180=
gendtipo 17,5% 25,0% 20,8% 21,1%
Doencga celiaca 2 2 1 1 4
IPLV 2 9 4 1 14

1 Ma Evolucdo Ponderal (MEP): 21,1% dos casos.
o1 doente tinha gendtipo C/C,34,, € doenca celiaca.

o1 doente tinha gendtipo C/C, 39, € IPLV.
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CONCLUSAO

A identificacdo do genédtipo C/C; 54,0, Nesta populacdo de criangas com sinftomas que
podiam ser atribuidos a hipolactasia tipo adulto, confirma a deficiéncia enzimdtica

como primdria.

O diagnéstico de deficiéncia secunddria da lactase é efectuado nos doentes em que

ndo se confirmou o polimorfismo e ndo houve persisténcia de sintomas .

A facilidade de execug¢do, menor incomodo e menor custo quando comparado com
outros exames como o teste de hidrogénio exalado permite que este teste genético
seja um exame de 1° linha no rastreio de doentes com suspeita de hipolactasia tipo

adulto.



SPP

SOCIEDADE
PORTUGUESA
DE PEDIATRIA

COMENTARIO Hospital

‘ Braga

Nem todos as criangas com deficiéncia da enzima, desenvolvem sintomas de
intoleréncia & lactose. Este conceito de primazia da clinica é essencial para evitar
dietas restritivas. A lactose pode até funcionar como prébidtico, diminuindo a
sintomatologia ao longo do tempo.'?!3 O aporte de cdlcio é a informagdo

fundamental que tem de ser passada aos pais e doentes.

A nossa amostra ndo pode determinar a prevaléncia do polimorfismo dado ser uma

amostra clinica que a subestima.
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