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Hereditare Fruktose-Intoleranz
(Fruktosamie, Aldolase-B-Mangel)

. Was ist Hereditare Fruktose-Intoleranz?

Die hereditare Fruktoseintoleranz ist eine angeborene Stoffwechselstérung, die durch eine mangelnde
Aktivitat des Enzyms Fruktose-1-Phosphat-Aldolase verursacht wird. Dieses Enzym ist am Fruktose-
Abbau beteiligt, bei einem Mangel an Enzymaktivitdt kommt es zur Anhaufung von Fruktose-1-
Phosphat in der Darmwand, Leber und Niere. Die Haufigkeit der hereditdren Fruktose-Intoleranz wird in
Mitteleuropa auf 1:20.000 geschatzt.

Symptome treten erst nach Aufnahme fruktose- oder saccharosehaltiger Nahrungsmittel auf, d.h. beim
Saugling erstmals bei Ubergang auf Beikost (Safte, Friichte, Gemiise, Honig) wahrend des Abstillens.
Je junger ein Kind und je gréRer die aufgenommene Fruktosemenge ist, desto schwerer ist die
Symptomatik. Typische Zeichen sind gastrointestinale Beschwerden und Hypoglykamien mit Ubelkeit,
Erbrechen, Blasse, Schwitzen, Zittern, Lethargie und z.T. Krampfanfallen. Bei fortgesetzter
Fruktosezufuhr kommt es beim S&ugling zu Gedeihstérung, progredienter Leberfunktionsstérung
(Hepatosplenomegalie, Ikterus, schwere Gerinnungsstérung, Odeme und Aszites) und renal-tubuléren
Schéaden. Bei der Labordiagnostik stehen Hypoglykdmien und Befunde der Leberfunktionsstérung im
Vordergrund. Chronische Folgen koénnen VergrolRerung der Leber, Wachstumsstérungen,
Leberzirrhose, Blutungen und Krampfen sein. Nach Elimination der Fruktose aus der Nahrung tritt eine
schnelle Verbesserung der klinischen Symptomatik und der Laborparameter ein.

Nicht zu verwechseln ist die hereditare Fruktoseintoleranz mit der haufigeren und meist harmloseren
Fruktose-Malabsorption, bei der die Aufnahme von Fruktose im Dinndarm gestért ist. Warum und
wodurch diese Stérung auftritt, ist noch nicht geklart.

*  Was ist die genetische Ursache fir die hereditare F  ruktose-Intoleranz?

Verantwortlich fir die hereditare Fruktose-Intoleranz sind Mutationen im Gen "ALDOB", das die
Fruktose-1-Phosphat-Aldolase codiert. Je nach Art der Mutation kann dabei die Enzymaktivitdt um 85
bis 100 Prozent vermindert sein.

*  Wie kann eine hereditéare Fruktose-Intoleranz geneti  sch nachgewiesen werden?
Bei Verdacht auf hereditare Fruktose-Intoleranz ist ein Stufenverfahren sinnvoll:

I. Test auf Vorhandensein der Mutationen ALDOB A149P, A174D und N334K.
Mit diesem Test werden etwa 87% aller ALDOB Mutationen in Europa erfasst.

Il. Komplette ALDOB Genanalyse (Sequenzierung aller Exons und Exon/Intron Grenzen). Damit
kénnen auch seltene Mutationen erfasst bzw. ausgeschlossen werden.

*  Wie kann eine Genanalyse auf hereditare Fruktose-In  toleranz angefordert werden?

Zur Anforderung einer Genanalyse reicht es, ein EDTA-Blut-Réhrchen mit dem ausgefillten
Anforderungsformular an das Labor Renner zu schicken. Eine Kiihlung der Probe ist nicht notwendig.
Das Ergebnis der Genanalyse wird lhnen schriftlich zugestellt. Die Dauer der Analyse betragt wenige
Tage (ALDOB A149P, A174D und N334K) bzw. 2-3 Wochen (komplette ALDOB Genanalyse).
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