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Bevezetés: A feln6tt tipust hypolactasia a leggyakoribb szénhidrit-felszivodasi zavar. Célkitiizés: A laktizgén C/T-
13910-polimorfizmus eloszlasinak és a H,-kilégzési teszt pontossiganak, valamint a genetikai és kilégzési teszt kon-
kordancidjanak kiértékelése. Modszer: A retrospektiv tanulmanyba 496, tejcukor-érzékenység tiineteivel jelentkezd
beteget vilogattak be. A szerzék a C/T-13910 genotipust TagMan polimerdz lancreakciéval, a laktozintolerancidt
H,-kilégzési teszttel vizsgaltak. Eredmények: A C/T-19310 genotipusok eloszlisa az alabbi volt: CC: 48,1%, TC:
40,5%, TT: 11,4%. A genetikai tesztet viszonyitdsi alapnak véve, a kilégzési teszt érzékenysége 84,3%, fajlagossiga
95,7%, pozitiv prediktiv értéke 96,7%, negativ prediktiv értéke 80,4% volt. A kilégzési tesztet viszonyitasi alapul véve,
a genetikai teszt érzékenysége 96,6%, fajlagossiga 80,4%, pozitiv prediktiv értéke 84,3%, negativ prediktiv értéke
95,7% volt. A két vizsgalat konkordancidja (kappa-index) 0,78 volt. Az esetek 11,1%-aban volt a két vizsgilat ered-
ménye diszkordans. Kivetkeztetések: Laktézérzékenység panaszaival jelentkezé betegekben a hypolactasiara jellemz6
CC genotipus az esetek majdnem felében kimutathaté. A genetikai és kilégzési teszt pontossiaga hasonld, mindketts
hasznalhaté a diagndzis alapjdul, egymast kiegészitik. A két teszt konkordancidja j6. A diszkorddns esetekben a jelen-
ség okdt meg kell keresni. Orv. Hetil., 2016, 157(25), 1007-1112.
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Accuracy of lactase gene C/T-13910 polymorphism and hydrogen breath test
in a gastroenterology outpatient clinic: a retrospective study

Introduction: Adult type hypolactasia is the most prevalent carbohydrate malabsorption. Aém: To assess the distribu-
tion of lactase gene C/T-13910 polymorphism and the accuracy and concordance of a genetic test and H, breath
test in the diagnosis of adult type hypolactasia. Method: 496 patients with symptoms of lactose intolerance were en-
rolled in a retrospective study who underwent genetic test using TagMan polymerase chain reaction and H, breath
test. Results: The prevalence of C/T-13910 genotypes was: CC 48.1%, TC: 40.5%, and TT: 11.4%. When the ge-
netic test was taken as reference, the sensitivity of the breath test was 84.3%, with a specificity of 95.7%, a positive
predictive value of 96.7% and negative predictive value of 80.4%. Conversely, the accuracy of genetic test was: sensi-
tivity 96.6%, specificity 80.4%, positive predictive value 84.3% and negative predictive value 95.7%. The concordance
value between the two tests (kappa index) was 0.78. The results were discordant in 11.1% of the cases. Conclusions:
In symptomatic patients, the lactase non-persistence genotype CC occurred in almost half of the patients. Both the
genetic and the breath tests are sufficiently accurate, with good predictive value and they can be used to set up the
diagnosis. Discordant results should be carefully interpreted.
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Roviditések

DNS = dezoxiribonukleinsav, FODMAP = fermentabilis
oligoszacharidok, diszacharidok, monoszacharidok és poliolok;
OEP = Orszigos Egészségbiztositisi Pénztir; PBS = (phos-
phate buffered saline) foszfitpufterolt séoldat; PCR = polime-
rdz lancreakcid; ppm = (part per million) az egymillié részecs-
kére es6 hidrogénmolekulak szama

A felnétt tipust hypolactasia a leggyakoribb szénhidrat-
felszivodasi zavar. Bar a tej okozta hasmenést mar Hip-
pokratész (Kr. e. 460-377) leirta, csak az utébbi 50 év-
ben ismerték fel a betegség tiineteit, korélettani hdtterét
és genetikdjat [1-3]. A laktézintolerancia diagnodzisira
tobb mdbdszert dolgoztak ki, ezeket id6rendi sorrendben
az 1. tablazatban tekintjik at. Torténetileg arany stan-
dardnak az endoszképos uton vett vékonybél-biopszia
laktazaktivitisinak mérése szamitott, de invaziv jellege
miatt manapsdg nem végzik. Pontossiguk, nem invaziv
jellegiik miatt az utdbbi évtizedekben a hidrogénkilég-
zési teszt és a genetikai teszt terjedt el. Dolgozatunk cél-
ja a laktoz genetikai teszt és a hidrogénkilégzési teszt
pontossaganak és konkordancidjanak felmérése a jarobe-
teg-szakellatasban.

1. tiblazat | A felnéttkori laktézintolerancia diagnosztikai modszerei

Ev Mobdszer Megjegyzés

1963 Laktoéztolerancia-teszt Az ordlis gliikdzterhelés
mintajara végzett teszt;
id6igényes, tobbszori vérvétellel
jar, 25-35%-ban alpozitiv,
25%-ban dlnegativ eredményt ad

1966  Laktdzaktivitds mérése Pontos, de invaziv

Crosby-kapszulaval nyert
vékonybél-biopsziabdl

1969 Hidrogénkilégzési teszt  Pontos, jol reprodukalhat6, nem
invaziv, de id&igényes és tobb
vizsgilati feltételhez kotott

2002  Genetikai teszt A C/T-13910-polimorfizmust
mutatja ki, pontos, egyszeri
mintavétel, de draga

2006  Laktdzaktivitds gyors Invaziv, de gyors, pontos

meghatarozasa
duodenalis biopszidbol

(eredmény 20 perc alatt)

Betegek és modszer

A retrospektiv vizsgilatba 496, 2010. februdr 1. és 2015.
december 31. kozott a Ferencvarosi Egészségiigyi Szol-

giltaté Kft. gasztroenterolégiai szakrendelésén hézior-
vosi beutaldval jelentkezd, a tejcukor-érzékenység tiine-
teit mutaté beteget valogattunk be. A f6bb demogrifiai
adatok az aldbbiak: 351 n6, 145 férfi, életkor: 37,2 + 0,59
év, anamnézis idGtartama: 4,49 + 0,3 év. Az anamnézis
és fizikdlis vizsgdlat utdn a betegeket tdjékoztattuk a tej-
cukor-érzékenységet igazold vizsgilatokrdl, felajanlva a
genetikai teszt és a H,-kilégzési teszt lehetSségét.

A genetikai teszt végzésére a szdjiireg nyalkahartydja-
ol torléssel vettiink mintat, amelyet PBS-transzport mé-
diumba helyeztiik, 4°C-on tiroltuk és 24 6ran beliil a
laboratériumba szallitottuk. A DNS-izoldlas 96 lyuka
lemezen a Genoid dltal fejlesztett magneses modszerrel
tortént. A genetikai vizsgilatba minden beteg irdsos be-
leegyezést adott. A C/T-13910-polimorfizmust irodal-
mi leirds adaptaciéjaval, TagMan valés idejii PCR-mo6d-
szerrel hatdroztuk meg [4]. A médszer a Tag polimeraz
5'-3" exonukledz aktivitdsin alapul, amelynek révén a két
végén jelolt préba hibridizdcidja utin a probit meg-
emészti, ezzel a gitld jelzést eltavolitja a fluoreszkdlé fes-
téktdl, igy téve lehetévé a PCR-ciklusok sordn a végter-
mék mennyiségi mérését. A Taq polimerazt az 1969-ben
a Yellowstone nemzeti parkban é16 Thermus aquaticus
baktériumbdl izolaltdk, ennek optimalis névekedési hi-
mérséklete 70°C koriil van. A TagMan-modszer a Pac-
Man videojitékroél kapta a nevét [5].

A PCR-vizsgdlatokat Step One Plus (Thermo Fisher,
Waltham, Massachusetts, Egyesiilt Allamok) késziiléken
végeztiik, amellyel a genotipizilds csoportképzésen ala-
pul.

A 496 beteg koziil 288 végezte el a kilégzési vizsgala-
tot. A H,-kilégzési vizsgilatot 25 gramm laktézoldat el-
fogyasztisa utdn 3 6raig végeztiik, a levegdmintikat 25
percenként vettiik. A téves eredmények elkertilésére a
betegek a vizsgilati feltételekrdl a Strathman KG 4ltal
kidolgozott felkésziilési Gtmutatot kaptak, mivel a méré-
scket szdmos tényezS befolydsolja (2. tdablazat) [6-8].
A kilégzési teszteket csoportosan (maximum 5 beteg/
nap) végeztiik. A vizsgalatokat a Micro Medical Limited
(Rochester, Kent, Egyesiilt Kirdlysig) Micro H, Meter
hordozhaté késziilékkel, szobah&mérsékleten végeztiik.
A miszer elektrokémiai tlizel6anyag-cellaval méri a ki-
lélegzett H, mennyiségét ppm egységekben megadva:
a kijelzett értékeket a cég programja (Hydrogen Testing
Software, Micro Medical, Hydra Version 1.0.3) segitsé-
gével szamitdégépre mentettiik kiértékelés, grafikai 4bra-
zolds és statisztikai feldolgozds céljabdl. A teszt alatt re-
gisztraltuk a betegek altal jelzett tiineteket (hanyinger,
bélgorcs, korgas, hasmenés, rosszullét).
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2. tiblazat | A hidrogénkilégzési teszt vizsgilati feltételei [6-8] 3. tablazat | A C/T-13910 genotipusok megoszldsa
Feltétel Kovetelmény Megjegyzés Genotipus NG Férfi Osszes Ertelmezés
Etrend Vizsgilat el6tt 1-2 napi Néha csak részben TC 147 (41,8%) 54 (37,2%) 201 (40,5%) Laktdz-
g p1g
emészthetd rostos ételeket  vagy egyaltalin nem perzisztencia
(zoldség, gytimolcs, tartjak be a diétdt, TT 44 (12,5%) 13 (8,9%) 57 (11,4%) Laktdz-
hiivelyesek), zsfrral, ez a vizsgdlat ’ ’ ’ perzisztencia
olajjal késziilt ételt, tejet, elhalasztasahoz
tejterméket, szénsavas italt, vezethet CC 160 (45,7%) 78 (53,7%) 238 (48,1%) Hypolactasia
gytimoleslevet nem szabad Osszes 351 (100%) 145 (100%) 496 (100%)
fogyasztani
Dohiényzas A dohanyfist hidrogént, Erés
metdnt, szén-monoxidot dohinyosoknak Statisztikai analizis
tartalmaz, markdnsan emeli  szigora
a ppm éreékeit; egy brdvala kovetelmény; A genetikai eredményekbdl meghataroztuk a TC, CC és
teszt l6tc & alatt nem drt a virakozo TT genotipusok megoszlasit a teljes betegcsoportban,
dohdanyozni tilos! betegekre figyelni , S, . Lo, . ,
térfiakban és nékben. A hidrogénkilégzési eredmények-
Alkohol VIZSgﬁ‘llalt el?m napokon Mg%‘f’lﬁlt‘/’mqa b4l meghatdroztuk a pozitiv és negativ eredmények ari-
seesztiaiom: A betforat nyat. A genetikai tesztet, illetve a kilégzési tesztet viszo-
Antibiotikumok A legtobb antibiotikum Alnegativ eredmény nyitdsi alapul véve, kolcsondsen kiszdmitottuk azok
csokkenti, néhdny emelia  gyakori oka! érzékenységét, fajlagossagit, pozitiv és negativ prediktiv
hidrogénkilégzést. Szedésiik értékét. A genetikai és kilégzési teszt, a betegek altal jel-
clg/y holrllap.pal ﬁ vizsglat zett tiinetek és a kilégzési teszt, valamint genetikai teszt
tt ellenjavallt o . A ,
com e kozotti konkordancia megitélésére a Cohen-féle kappa-
Protonpumpa-  Két héteel a teszt el6te Hossz( idejii (x) indexet haszndltuk, a diszkorddns esetek ardnyat
gité sziineteltetni, szitkség szedése bélflora- meghatiroztuk és annak lehetséges okait elemeztiik.
esetén antacidummal talnovekedéshez A isztikai feldol , Si for Wind 35
potolni vezethet St’fl'EISZtl ai feldolgozast a Sigmastat for indows, 3.
verzié, 2006, Systat Software Inc., San José, California
Hashajtok A hashajtok csokkentik roerammal végeztiik
a bélfléra H,-termelését, prog g ’
egy hénappal a vizsgilat
elétt kertilendSk Eredmé ny ek
Beontések Lasd: Hashajtok ] ) )
— — olactasidra jellemz§ enotipus gyakorisiga
o A hypolactasidra jellemzé CC genotipus gyakorisig
Probiotikumok  Szedésiik két héttel Egyes probiotikus o 2 . . p
o ,, o . . 48,1% volt, n6kben alacsonyabb, mint férfiakban (3. t4b-
a vizsgilat elStt keriilend6  baktériumok laktdzt ) o NS o o
termelnek, lazat). A genetikai és H,-kilégzési teszt érzékenységét,
az eredményt fajlagossagat és prediktiv értékeit a 4. tablizatban tin-
megvaltoztathatjak tetjiik fel.
Gybgyszer- A reggeli gyogyszereket Szémos gyogyszer A genetikai és kilégzési teszt kozti x-index értéke azt
szedés nem kell bevenni laktézt tartalmaz mutatta ki, hogy a két vizsgalat kozti konkordancia jo;
Fogmosds, A vizsgdlat elétd szgjoblités a kilégzési teszt és a teszt alatt észlelt tiinetek konkor-

sz4joblités

cltavolitja az orilis florat.
A fogmosis fogkrém nélkiil
torténjen!

Fizikai terhelés

Noveli a H,-kilégzés
értékét, ezért a teszt elstt és
alatt keriilendd

Lépes6zés,
bevésarlas,
tgyintézés két
mintavétel kozott
nem ajanlott

4. tablazat

s

dancigja szintén jonak mindsithetd, mig a genetikai teszt
és tiinetek kozotti egyezés mérsékelt (5. tablazat).

A kilégzési teszt és a genetikai teszt vonatkozasiban
diszkordans esetek szdma 32 (11,7%) volt: ezek kozil 27
esetben (84%) pozitiv genetikai (CC genotipus) teszthez
negativ kilégzési eredmény, 5 esetben (1,7%) pozitiv ki-
1égzési teszthez negativ genetikai (TT, CT genotipusok)
eredmény tarsult.

| A genetikai teszt, a H,-kilégzési teszt és a tiineti diagndzis pontossaga

Viszonyitasi teszt Kontrollteszt Erzékenység Fajlagossig Pozitiv prediktiv érték  Negativ prediktiv érték
H,-kilégzési teszt Genetikai teszt 84,3% 95,7% 96,7% 80,4%
Genetikai teszt H,-kilégzési teszt 96,6% 80,4% 84,3% 95,7%
Mindkét teszt 90,4% 88,0% 90,4% 88,1%
H,-kilégzési teszt Tiinetek 93,9% 77 9% 84,3% 91,0%
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5. tablazat | A genetikai, a H,-kilégzési teszt ¢s a tiinetek konkordancidja
Tesztek parositisa 3 Ertelmezés
Genetikai + kilégzési teszt 0,78 J6 konkordancia
Kilégzési teszt + tiinetek 0,73 J6 konkordancia
Genetikai teszt + tiinetek 0,66 Mérsékelt konkordancia

Megbeszélés

A laktézintolerancia genetikai eredetét 1966-ben feltéte-
lezték annak alapjan, hogy a betegség gyakorisiga a kii-
16nb6z6 populacidkban eltéré [9]. Angol szerzék egy
csalad 6 tagjanak elemzésével feltételezték, hogy auto-
szomalis recessziven 6rokl6dé kérképrdl van sz6 [10].
Feltételezték azt is, hogy a duodenumban egy laktazgat-
16 fermentum termelédik, misok tgy vélték, hogy két
laktdz, egy gyermekkori és egy felnGttkori laktiz 1étezik,
amelyek termelését K (kind = gyermek) és E (erwachsen
= feln6tt) gén szabalyozza. Egy izraeli munkacsoport 32
csalad 167 tagjanal laktéztolerancia-tesztet végzett és ki-
mutatta a betegség Orokletes jellegét, bar az 6roklédés
tipusdra nem dertilt fény [11]. A feln&ttkori hypolactasia
genetikai vizsgalatara 2002-ben nyilt lehet&ség, amikor
kimutattik, hogy azt a 2. kromoszémin 1év6 laktizgén-
t8l proximadlisan elhelyezked$ promoterén 1évé 13910-
es bazispar polimorfizmusa okozza [12]. Kimutatisira
eleinte az idGigényes piroszekvenalasi médszert hasznal-
tak [13], majd megjelentek a mindennapi genetikai diag-
nosztikaban is alkalmazhat6, PCR-en alapulé technikik
(4, 14, 15].

A C/T-13910 meghatirozisa rovidesen viligszerte
elterjedt, igy szamos adattal rendelkeziink a genotipusok
megoszlisirdl kiillonboz6 populacidkban: mivel a laktdz-
intolerancia prevalencidja kontinensenként, orszigon-
ként és égovenként valtozo, a genotipusok eloszlisa is
igen véltozatos: dttekintésiik meghaladja e dolgozat ke-
reteit.

A C/T-13910-polimorfizmus a kaukazusi népekre jel-
lemz8, de tobb azsiai, afrikai népcsortndl mas polimor-
fizmusokra deriilt fény, amelyek okozhatnak lakt6zérzé-
kenységet: ezek gyakorisiga eurdpai orszigokban nem
ismert (példaul G/A-22018, C/G-13907,T/G-13915,
G/C-14010, G/A-13914), jelentGségiiket a jov6ben
kell meghatirozni [1, 2].

Magyarorszigon egy 1984-es, laktézterheléses teszten
alapul6 tanulmany szerint 37% a hypolactasia gyakorisa-
ga [16]. 2009-ben egy szegedi munkacsoport 296, 2—-19
éves egyén vizsgalataval az intolerancidra jellemzé CC
genotipus gyakorisagat szintén 37%-osnak talalta [17].
A CC genotipusnak a tanulmanyunkban vizsgilt tiinetes
betegek korében észlelt 48,1%-o0s prevalencidja sszevet-
hetd a laktézintolerancia tiineteivel jelentkez6k korében
végzett masik hazai tanulmdany kilégzésiteszt-adataival,
amely szerint hazdnkban ebben a csoportban a lakt6z-
intolerancia gyakorisiga 52%-ra tehetd [ 18], vagyis a lak-
tézintolerancia gyandja az esetek csak kortilbelil felében
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igazolddik be. A nék esetében tapasztalt alacsonyabb CC
genotipus aranya arra utalhat, hogy a nék hajlamosabbak
emésztési problémaikat tejcukor-érzékenységnek vélni,
illetve orvoshoz fordulni, ami talin egészségtudatosabb
voltukkal magyarazhaté.

Az ausztriai Grazban 153 betegben a CC genotipus
arinya 24,1% volt [19], Lengyelorszdgban 58 eset 26%-a
[20], egy masik tanulmanyban 38% [21], egy masik
ausztriai dolgozatban 263 beteg 19,4%-a [22]. Az ari-
nyok kiilonbségeiben szerepe van a lakossdg szarmazasi
hitterének és az etnikumok keveredésének.

Brazil beteganyagban tejcukorérzékeny és egészséges
egyéneknél a laktozterhelés utini vércukorgorbét és a
genotipusokat hasonlitottdk 6ssze. Pozitiv laktozterhelés
esetén (15-25 mg/dl vagy 170-225 mmol /1) a betegek
75,9%-ban a C>T 13910 polimorfizmusban CC, az A>G
22018-polimorfizmusban 66,7%-ban GG genotipusa,
de az esetszam kicsi, és etnikailag kevert (fehér, illetve
szines b6rii) volt [23].

A kilégzési tesztet véve viszonyitasi alapul, a genetikai
teszt fajlagossaga és pozitiv prediktiv értéke kivalod, érzé-
kenysége és negativ prediktiv értéke megtelel$ (4. tabla-
zat). Mint minden tesztnél, itt is lehetségesek dlnegativ
eredmények, példaul a fent emlitett mds polimorfizmu-
sok is okozhatnak lakt6zérzékenységet, ezeket rutin-
szertien még nem vizsgaljak. Latszélagos dlnegativ gene-
tikai eredményt okoznak az dlpozitiv kilégzéses
eredmények (fokozott motilitds, kontaminalt vékonybél
szindréma).

A hidrogénkilégzési tesztet 1969 o6ta hasznaljak (1.
tabliazat). A kezdetben bonyolult berendezések ma mar
joval egyszeriibbek, kisebbek. A standard, gazkromatog-
rafids, rogzitett berendezéseket hitelesitették és referen-
ciamoédszernek tartjik, de dragik, kezelésiik bonyolult
[8]. 1975-ben megjelentek a hordozhat6, kompakt ké-
sziilékek [24], 1981-ben vezették be az elektrokémiai
modszerrel miikodd eszkozoket, amelyek reprodukalha-
t6 eredményt adnak, de a stabil berendezésekhez képest
kissé magasabbnak mérik a ppm-értékeket [6]. Az dlta-
lunk hasznalt késziilék pontossiga igazolt. Evekig vita
folyt a fogyasztand6 laktéz optimdilis mennyiségérdl
(202,252,50 g2, 1 g/teststlykg?) és a vizsgalat idStarta-
miérdl (1202, 1802, 2402, 300 perc?), masok a mintavéte-
lek szdmat prébaltak csokkenteni, kimutatva, hogy a 4
mérés/3 6ris teszt ugyanolyan pontos, mint a 15 perces
mintavétel [8, 25]. Az eltér6 mbdszerek miatt az ered-
mények nehezen Gsszehasonlithatok [6-8]. A laktdzra
adott H,-valasz fiigg annak adagjatdl, az egyéni laktoz-
érzékenységtdSl és az intestinalis tranzitid6tél. Osszeha-
sonlitva a duodenalis biopszia laktdzaktivitisival, az 50
grammos terhelés érzékenysége és fajlagossiga egyarant
100%, de ezt az adagot til magasnak tartjak, panaszokat
valt ki és 4-5 pohar tej/joghurt mennyiségének felel
meg, ami nem életszerd [8]. Kisebb adagok hasznalata
viszont az érzékenység roviasira megy.

Ha a genetikai tesztet szamitjuk viszonyitasi alapnak,
a kilégzési teszt fajlagossiga és pozitiv prediktiv értéke
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kivalo, érzékenysége és negativ prediktiv értéke alacso-
nyabb (4 tdblizat). Eredményeink hasonléak a nemzet-
kozi adatokhoz: egy metaanalizisben 19 tanulmdnyt
érrékeltek ki, amelyben a laktézterheléses és kilégzési
teszt teljesitménymutatoit vizsgaltak a genotipus vonat-
kozasdban: a kilégzési teszt érzékenysége 88% (95%-os
megbizhatésigi tartomény: 85-90), fajlagossiga 85%
(82-87%) volt [26]. Ha a genetikai és kilégzési tesztek
pontossagit Osszegezzilk (4. tablizat), az Gsszes indika-
tor értéke 88-91% kozott van, kikiiszobolve az alacso-
nyabb értékeket, és ez arra utal, hogy a két teszt egymast
kiegésziti, és nem helyettesiti, tehat a laktézintoleranciat
pontosabban azonositja.

A teszt alatt jelentkezd tiinetek és a kilégzési értékek
kozott hasonléan megfelel§ a konkordancia. A tiinetek
és a H,-kilégzés kozti kapcsolatot 2010-ben egy minésé-
gi szisztematikus dttekintésben vizsgaltak. Huszonhat
dolgozat kiértékelésével arra a kovetkeztetésre jutottak,
hogy a lakté6zérzékenység tiineteinek (hasmenés, puffa-
dés, hasi gorcsok) diagnosztikai érzékenysége és fajlagos-
sdga tig keretek kozott (30-90%) viltozik, igy csak a
betegség tiinetei alapjan nem javasolt a laktézmentes ét-
rend bevezetése [27]. Tanulminyunkban a kilégzési
teszt és a tliinetek kozti 0,73-o0s konkordancia és a tiineti
diagnoézis pontossiga jobb, mint az emlitett adatok, va-
l6szintileg azért, mert nem a beteg altal jelentett (,,self-
reported”) panaszokat, hanem a kilégzési teszt ideje alatt
fellépett tiineteket regisztraltuk: adatunk novum, ilyen
feldolgozast az irodalomban nem taldltunk: részletes is-
mertetésiik egy tovabbi dolgozat tirgyat fogja képezni.

A genetikai teszt és kilégzési teszt kozotti konkordan-
cia 0,78-o0s kappa-index mellett jonak értékelhets. Az
esetek 11,1%-4dban a két vizsgilat eredménye diszkor-
déns. Pozitiv genetikai és negativ kilégzési teszt esetén
felmeriil a metidnképzs bélflora jelenléte, elGzetes antibi-
otikum- vagy protonpumpagitlé kezelés, miszerhiba,
helytelen mérés lehetGsége. Diagnosztikai jelentSsége a
metankilégzési tesztnek lenne, de ez hazinkban nem el-
érhetd [28]. Negativ genetikai és pozitiv kilégzési teszt
esetében gondolni lehet arra, hogy a betegséget mds po-
limorfizmus (G/A-22018 stb.) vagy masodlagos lakt6z-
intolerancia okozza. Ritkin TT vagy TC genotipusa
egyénekben is kialakulhat tejcukorérzékenység. Egysze-
rlisége és pontossaga révén a genetikai tesztet szlirGvizs-
galatként is javasoltik, de ilyen irdnya vizsgalat egyelSre
csak olaszorszagi népcsoportokon tortént [29].

A kilégzési teszt annak nem invaziv jellege folytin az
endoszképos laktdzmeghatirozasndl vagy a tobbszoros
vérvétellel jaré laktozterhelésnél sokkal elfogadhatébb
volt, a betegek azonban koriilményesnek tartottik a
tesztet megel$z6 feltételek betartasit, hogy a teszt id6-
tartama miatt szabadsagot kell kivenniiik és azt, hogy a
lakt6z kivalthatja betegségiik jellegzetes tiineteit. Az
clégtelen finanszirozas miatt (70 pont/kilégzés = 490
pont/teszt) a szakrendelGkben sem lelkesednek végzésé-
ért, mert ennyi id§ alatt sokkal tobb pontot lehet termel-
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ni mdszeres vizsgilatokkal (endoszképia, ultrahang), igy
a vizsgilatok egy része a maganrendel6kben késziil, ahol
6-10 000 forintba keriilnek.

A genetikai teszt megjelenésével szamos esetben — igy
beteganyagunkban is — a preferencia feléje irdnyult, de az
OEP nem finanszirozza, igy 6nkoltséges és ez elvi (,,Nem
azért fizetem a tb-t, hogy...”) vagy anyagi akadalyt je-
lenthet a betegek szamara.

Dolgozatunk el6nye, hogy nagyszimi betegen iga-
zolta a genetikai és kilégzési teszt pontossigit és egy-
mast kiegészitd jellegét. Korlatja lehet retrospektiv jelle-
ge, bar a genetikai 4dllomdny idSben stabil, és a
meghatarozasokat erre a célra vett mintabol végeztiik,
igy nem tételezhetd fel, hogy a retrospektiv és prospektiv
eredmények kiilonboznének.

Ervatum/addendum: A dolgozat irisa kozben figyel-
minket elkerilte egy svdjci munkacsoport kozleménye,
amelyben 201 esetet kiértékelve, a H,-kilégzési tesztet
viszonyitdsi alapul véve, a genetikai teszt érzékenységét
97%-nak, fajlagossagit 95%-nak talaltik. A két teszt koz-
ti konkordancia 0,90 volt. Az eredmények alapjan a szer-
76k a kilégzési tesztnek a genetikai teszttel valo helyette-
sitését javasoljik (Pohl, D, Savarino, E., Hersberger, M., et
al.: Excellent agreement between genetic and hydrogen
breath tests for lactase deficiency and the role of exten-
ded symptom assessment. Br. J. Nutr., 2010, 1046),
900-907.

Kovetkeztetés

Mind a genetikai teszt, mind a H,-kilégzési teszt a
laktézintolerancia pontos és megbizhaté vizsgalati mod-
szere: a két vizsgalat egymast kiegésziti, novelve a diag-
nézis pontossigit. A tejcukor-érzékenység tiinetorien-
talt diagnoézisa is lehetséges, de a laktézmentes étrend
elkezdése a betegség igazolasa nélkiil nem javasolt. To-
vabbi gyakorlati kovetkezmény, hogy a laktézérzékeny-
ségben adhat6 adékedvezmény és az enzimpotlas timo-
gatisa csak a diagnosztikai moddszerekkel igazolt
betegségben lehetséges.

Anyagi tamogatis: A cikk megirdsa anyagi timogatisban
nem részestilt.

Szerzdi munkamegosztds: B. Gy. M.: Megtervezte a dol-
gozatot, Osszedll{totta az ambulans leletek alapjan az Ex-
cel adatbazist, elemezte a statisztikai adatokat és megfo-
galmazta a dolgozat szovegét. F. F.; Cs. B.: Elvégezték a
genetikai vizsgilatokat, részt vettek a dolgozat 6sszedlli-
tasiban. A cikk végleges viltozatit a szerz6k elolvastik és
jovahagytik.

Erdekeltségek: A szerzGknek nincsenek érdekeltségeik.
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