9. O que o teste de intolerdncia a lactose genético analisa?

Por meio de métodos moleculares avancados de andlise do DNA, o teste de intoleréncia d lactose
genético analisa variagdes presentes no gene da lactase (LcT) eem sua regido promotora (Mcwms),
22018 G>A e 13910 C>T, respectivamente, responsdveis pela persisténcia da atividade da lactase. A
andlise isolada do gene MCM®6 é mais indicada para adolescentes e adultos e a andlise no gene LCT
para recém-natos com quadro gastrointestinal grave. J& a andlise combinada do gene LCT junta-
mente com o gene MCM6 é indicada para os lactentes, criangas e adultos para um diagndstico
diferencial de problemas gastrointestinais persistentes.

Variagées na regi&o promotora (13910 C>T) estdo associadas & persisténcia da lactase em
Europeus, enquanto as variagdes 13907 C>G, 13915 T>G e 14010 G>C estéo mais associadas com a
resisténcia na populagéo da Africa.

Sabemos que no Brasil hd uma intensa miscigenagdo, que se iniciou durante a nossa colonizagdo e

como podemos observar no quadro abaixo (Quadro 1) a populagéo brasileira tem uma maior
contribui¢géo genética da populagéo europeia.

QUADRO 1. PORCENTAGEM DA CONTRIBUIGAO DE CADA ORIGEM PARA A POPULAGAO BRASILEIRA

Cidade ou estado Africana Europeia Amerindia
Manaus, Amazonas 16,3% 45,9% 37,8%
Belém, Pard 16,8% 53,7% 29,5%
Pernambuco 27,9% 56,8% 15,3%
Alagoas 26,6% 54,7% 18,7%
Goids 13,3% 82,7% 3,0%
Minas Gerais 28,9% 59,2% 11,9%
Espirito Santo 13,4% 741% 125%
Rio de Janeiro 311% 55,2% 13,7%
Sdo Paulo 18,2% 69,9% 10,6%
Paranda 17,5% 710% 11,5%
Santa Catarina 1,4% 79,7% 8,9%
Rio Grande do Sul 14,0% 729% 13,0%

10. Quais as vantagens do teste de intolerdncia & lactose genético?

O teste é realizado com uma Unica coleta de sangue periférico em tubo EDTA ou com swab oral
(swab rayon), coletado a partir de esfregaco da mucosa oral. Néo necessita de jejum e nenhum
tipo de preparo, ou seja, ndo &€ necessdria a ingestdo da lactose. Néo causa desconfortos e conse-
quentemente ndo provoca sintomas durante e apds a coleta. Adicionalmente, o teste genético
para intoleréncia & lactose pode ser solicitado a qualquer momento caso o paciente esteja
realizando outros testes para intolerdncia como, por exemplo, sacarose, xilose e maltose e pode ser

realizado por pessoas diabéticas.

11. A partir de qual idade pode ser solicitado o teste de intoleréncia &
lactose?

A intoleréncia primdria & lactose € uma condigé@o de natureza genética e ocorre em pessodas com
predisposi¢éo a desordem. Os efeitos genéticos geralmente séo observados a partir dos 3 anos de
idade, devido & redugdo continua da produgdo da enzima ao longo da vida do individuo. Deste
modo, o teste genético para intoleréincia & lactose apresenta maior aplicabilidade a partir dos 3
anos de idade, porém ndo hd restricbes de idade ou outros fatores, pois além de ser um teste ndo
invasivo, sempre deve se considerar a clinica do paciente para sua realizagéo.
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1. O que é Lactose e Lactase?

Alactose é o aglcar presente no leite e seus derivados, sendo
a principal fonte de nutrigdo nos primeiros meses de vida. J&
a lactase é a enzima responsdavel pela degradagdo da
lactose. Essa enzima possui agdo mdxima na maioria dos
recém-nascidos, porém com o avango da idade, alguns
individuos podem ter reducgdo dessa atividade enzimdtica,
tornando-se incapazes de digerir a lactose na idade adulta.

2. Qual a diferenga entre intoleréncia &
lactose e alergia da proteina do leite?

A alergia & proteina do leite de vaca, também conhecida como
APLV, ocorre no primeiro ano de vida em aproximadamente 5% dos
bebés e caracteriza-se pela dificuldade de ingerir as proteinas
presentes no leite e derivados, podendo causar uma reagdo
alérgica, uma vez que ativa o sistema imunoldgico do individuo. Ja a
intoler@ncia & lactose caracteriza-se pela dificuldade em digerir o
aglcar do leite e derivados, normalmente se manifesta na idade

adulta e ndo ativa o sistema imunolégico do individuo, além dos

sintomas estarem relacionados apenas ao sistema gastrointestinal.

3. Como se dd a intolerdncia d lactose?

A reducdo ou auséncia da atividade da enzima lactase pode levar &
condigcdo chamada de hipolactasia, podendo se manifestar de trés formas

distintas no individuo: Congénita, primdria e secunddria.

4. Quais sdo as condi¢des da forma congénita de intolerdncia a lactose?

A presenga da forma congénita é rara, usualmente aparente na primeira semana de vida e é
decorrente de uma desordem autossémica recessiva, resultando em auséncia de atividade da
lactase no organismo. Nesses casos, o consumo de qualquer quantidade de lactose, além de ser
intolerdvel pelo organismo &, perigoso, pois causa diarreia que pode evoluir a uma desidratagcéo
severa. O diagnéstico se dd por meio do sequenciamento completo do gene da lactase (LCT), além
da investigagdo clinica do paciente.

5. Quais sdo as condi¢des da intolerancia a lactose primdaria?

A intoleréncia primdria & geneticamente modulada e é resultante do declinio fisiolégico da
atividade enzimdtica da lactase. Essa redugdo de atividade é gradual e associada & interagéo
entre genes e hdbitos alimentares. Geralmente os sintomas clinicos ndo sdo evidentes até a
puberdade ou inicio da fase adulta. Tanto o teste genético, como o teste das provas funcionais
(curva, por exemplo) tém como objetivo verificar essa forma de intolerdncia. Atualmente, o teste
genético para intolerancia & lactose (Codigo DB: LACTG) tem se mostrado uma étima ferramenta
para auxiliar na rotina clinica, além de apresentar inGmeras vantagens para o paciente.

6. Quais sdo as condi¢gdes da intolerdncia & lactose secunddaria?

Aintolerdncia & lactose secunddria manifesta-se em decorréncia de anormalidade na fisiologia do
trato gastrointestinal, onde ele deixa de produzir adequadamente a lactase por causa de alguma
doenca, cirurgia ou injdria, como por exemplo a doenga celiaca, doenga de Crohn, enterite, entre
outras. Este tipo de intolerancia tende a ser transitério e o tratamento da condigéo causadora
pode resolver o problema. E necessdria uma investigagéo abrangente para identificar o que
estd causando danos das microvilosidades intestinais.

7. Como diferenciar a intolerdncia & lactose priméria da secunddaria?

Pacientes com a forma primdria de intolerancia & lactose precisam modificar sua dieta para ter
pouca ou nenhuma lactose, ou ainda administrar lactase antes das refeigées que contenham este
tipo de agucar. J& para pacientes com a forma secunddria, essa restrigéo alimentar é necessaria
até que o epitélio intestinal se regenere, apos identificar a causa do problema e fazer o tratamento
da doenga subjacente. Como os testes das provas funcionais revelam o status atual do paciente,
em casos de suspeita de intolerancia a lactose primdria, o teste genético € a melhor ferramenta
disponivel para confirmar a clinica do paciente apresentando grande importdncia na conduta
meédica.

8. Como se dd& o diagnéstico para intoleréincia & lactose?

A intolerancia & lactose é dificil de diagnosticar apenas com base nos sintomas, uma vez que os
desconfortos gerados sdo muito semelhantes a outros tipos de problemas gastrointestinais. A
investigagdo dessa condigdo normalmente inclui uma ou mais provas funcionais, como teste oral
de intoleréncia & lactose ou teste do hidrogénio expirado. Nesses testes o paciente ingere uma
determinada quantidade de lactose e o aumento na glicemia ou de hidrogénio expirado &
acompanhado durante algumas horas. Um inconveniente é que os pacientes intolerantes &
lactose podem apresentar os sintomas até mesmo durante os testes e hd uma taxa de erro
de cerca de 20% devido & variagdo individual de metabolizagdo do aglcar. O teste
genético para intolerdncia & lactose possui uma alta correlagdo com as provas
funcionais e & considerado uma importante ferramenta no diagnéstico diferencial
da condigdo, apresentando elevada sensibilidade e especificidade ao predizer
com alta probabilidade se um individuo & ou néo intolerante d lactose.




