IMBA NEWS

Hereditare Fruktose- Intoleranz

HFI: Hereditéire Fruktose-Intoleranz

Die hereditidre Fruktoseintoleranz (HFI) ist eine
relativ seltene angeborene Stoffwechselstorung, die
in Europa mit einer Hiufigkeit von etwa 1:20.000
zu finden ist. Die Ursache einer HFI ist eine man-
gelnde Aktivitdt des Enzyms Aldolase B (Fruktose-
1-Phosphat-Aldolase). Dieses Enzym ist am Fruk-
tose-Abbau beteiligt, bei einem Mangel an Enzym-
aktivitdt kommt es zur Anhidufung von Fruktose-1-
Phosphat in Darmwand, Leber und Niere. Die Hau-
figkeit der hereditiren Fruktose-Intoleranz wird in
Mitteleuropa auf 1:20.000 geschitzt.

Fruktose (Fruchtzucker) kommt in der Nahrung
meist als Einfachzucker (Monosaccharid) oder in
Form von Saccharose ("Haushaltszucker", einem
Disaccharid aus Fruktose und Glucose) vor. Nicht
enthalten ist Fruktose im Milchzucker (Laktose),
einem Disaccharid aus Glucose und Galaktose).

Symptome bei hereditirer Fruktose-Intoleranz

Symptome treten erst nach Aufnahme fruktose-
oder saccharosehaltiger Nahrungsmittel auf, d.h.
beim Siugling erstmals bei Ubergang auf Beikost
(Sifte, Friichte, Gemiise, Honig) wihrend des Ab-
stillens. Je jiinger ein Kind und je groBer die aufge-
nommene Fruktosemenge ist, desto schwerer ist die
Symptomatik.

Typische Zeichen sind gastrointestinale Be-
schwerden und Hypoglykimien mit Ubelkeit,
Erbrechen, Blidsse, Schwitzen, Zittern, Lethargie
und z.T. Krampfanfillen. Bei fortgesetzter Frukto-
sezufuhr kommt es beim Sidugling zu Gedeihsto-

CHOH CHOH

CHLOH CHOH
HO
CHARS!
OH OH OH
Fructose Glucose Galactose

Struktur der wichtigsten Einfachzucker.

rung, progredienter Leberfunktionsstdrung (Hepa-
tosplenomegalie, Ikterus, schwere Gerinnungssto-
rung, Odeme und Aszites) und renal-tubuliren
Schidden. Bei der Labordiagnostik stehen Hy-
poglykdmien und Befunde der Leberfunktion-
sstorung im Vordergrund. Chronische Folgen kon-
nen VergroBerung der Leber, Wachstumsstérungen,
Leberzirrhose, Blutungen und Kridmpfen sein. Nach
Elimination der Fruktose aus der Nahrung tritt eine
schnelle Verbesserung der klinischen Symptomatik
und der Laborparameter ein.
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Nicht zu verwechseln ist die HFI mit der hédufige-
ren und meist harmloseren Fruktose-Malabsorption,
bei der die Aufnahme von Fruktose im Diinndarm
gestort ist. Warum und wodurch diese Storung auf-
tritt, ist noch nicht geklért.

Was ist die genetische Ursache fiir eine HFI?

Verantwortlich fiir die hereditire Fruktose-
Intoleranz sind Mutationen im Gen "ALDOB", das
die Fruktose-1-Phosphat-Aldolase (Aldolase B)
codiert. Je nach Art der Mutation kann dabei die
Enzymaktivitit um 85 bis 100 Prozent vermindert
sein.

Drei ALDOB Mutationen sind in Europa gehauft
zu finden und bilden die Ursache fiir fast 90% aller
bekannten Fille von HFI:

e Alanin (A) — Prolin (P), Position 149
e Alanin (A) — Asparaginsdure (D), Position 174
e Asparagin (N) — Lysin (K), Position 334.

Liegen in einer Person 2 defekte ALDOB Genvari-
anten vor, kommt es zur HFI (rezessiver Erbgang).
Personen mit nur einer defekten ALDOB Kopie
zeigen keine Symptome.

Nachweis einer HFI:

e [Leberbiopsie:
Entnahme einer Gewebe-Probe aus der Leber
und biochemische Bestimmung der Aldolase-B
Aktivitit.

e Kontrollierter intravendser Fruktosetoleranztest:
Intravenose Gabe einer definierten Fruktose-
Menge, charakteristisches Absinken von Gluko-
se und Phosphat sowie Ansteigen von Urat und
Magnesium. Dieser Test kann jedoch zu bedroh-
lichen Stoffwechselkrisen fithren. Er darf nur
unter adaequaten Sichheitsmafinahmen (normale
Leberfunktion, sicherer venoser Zugang, stindi-
ge Prisenz eines Arztes) durchgefiihrt werden.

e DNA-Test:

Uber eine Genanalyse kann das Vorhandensein
von Mutationen im ALDOB Gen nachgewiesen
werden. Uber einen Test, der die 3 hiufigsten
Mutationen umfasst (A149P, A174D, N334K),
konnen knapp 90% alle HFI Patienten identifi-
ziert werden. Der Nachweis von seltenen Muta-
tionen ist iiber die Sequenzierung des ALDOB
Gens moglich.

Nach den Richtlinien der AWMEF in Deutsch-
land gilt der Nachweis eines homozygoten AL-
DOB Gendefekts als beweisend fiir eine HFI.
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Fruktose in Lebensmitteln

Bei Nachweis einer HFI ist eine strikt Fruktose-
freie Erndhrung die Therapie der Wahl. Das vollige
Vermeiden von Fruktose ist zwar schwierig, aber
nicht unmoglich. Personen mit HFI zeigen meist
eine ausgepriagte Abneigung gegen siile Lebens-
mittel, auch wenn ihnen die Ursache dafiir nicht
bekannt ist.

Alle SiuiBigkeiten wie Milchschokolade, Prali-
nen, Bonbons, Schokoladeriegel und Eiscreme sind
fruktosereich. Dies gilt auch, wenn die Siifigkeiten
mit Honig hergestellt sind. Fast alle Frucht- und
Obstsorten sowie daraus hergestellte Sifte und
Limonaden oder Marmeladen enthalten viel Frukto-
se. Trockenobst jeglicher Herkunft und Zusammen-
setzung ist eine ,,Fruktosebombe*.

Gemiise sind meist relativ fruktosearm. Zu be-
achten ist aber, dass im Dressing Fruktose enthalten
sein kann.

Weiterfiithrende Informationen:

http://members.wasi.tv/mresch/

http://www.fructoseintoleranz.de

http://www.uni-duesseldorf.de/WWW/AWMF/Il/pstwe009.htm

Lebensmittel Fruktose (g/100g)
Haushaltszucker 50
Honig 39
Rosinen 32
Trockenobst 25-40
Schokolade 25
Konfitliren 20
Ketchup 12
Weintrauben 7
Apfelsaft

Apfel 6
Kiwi 5
Bananen 3
Erdbeeren 2
Pfirsich 1
Marille 1
Bier, Rotwein <1
Fleisch, Fisch, Eier <1
Salat, Kartoffeln, Erbsen, <1
Spinat

Kaffee, Tee (ungezuckert) 0
Mineralwasser 0

Durchschnittlicher  Fruktosegehalt verschiedener
Lebensmittel.

Selbsthilfegruppe HFI und Fruktosemalarbsorption
HFI Selbsthilfegruppe Deutschland

HFI Leitlinie der Arbeitsgemeinschaft der Wissen-
schaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften
(AWMF) Deutschland.
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