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Intolerancia hereditaria

a frutose
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Por que realizar este exame?

A intolerancia hereditaria a frutose (IHF) é uma doenca do
metabolismo da frutose, resultado de deficiéncia na
atividade da enzima aldolase B (frutose-1 fosfato aldolase).
Este defeito enzimatico impede a transformacao da frutose
em seus diversos metabodlitos, o que acarreta em uma
inibicdo da sintese de glicose e uma diminuicdo de
adenosina trifosfato (ATP). Como consequéncia se observam
distintas  alteragdes metabdlicas como hipoglicemia,
acidemia latica, hipofosfatemia, hiperuricemia,
hipermagnesemia e hiperalaninemia, e sintomas clinicos
como nauseas, vomitos e dor abdominal. A IHF é uma
doenga genética de heranca autossOmica recessiva,

resultado de mutagdes no gene ALDOB.

O que é o exame?

O Frutose Test consiste na avalicido destas 3 mutacdes
recorrentes no gene ALDOB (A149P, A174D, N334K)
responsaveis por 90% dos casos de IHF em pacientes
europeus. Alternativamente ao teste respiratério, a andlise é
realizada a partir de uma amostra de sangue, evitando a

exposicao direta do paciente a substancias.

Para quem é indicado?

+ Criancas com sintomatologia clinica e caracteristicas
nutricionais e/ou familiares sugestivas de IHF;
+ Familiares préximos a pacientes com IHF;

+ Suspeita clinica de ma absorcdo de frutose.

Tecnologia

Sequenciamento Sanger

Vantagens
GRUPO SYNLAB

Garantido pela experiéncia do lider europeu absoluto

em diagndstico laboratorial.

COMPLETO

e Laudo com resultados objetivos e descricao

detalhada.

Informacoes Extras

DOCUMENTAGAO - Disponivel na SYNLAB Direct para
clientes

+ Consentimento informado;

* Questionario clinico.

PREPARO

* N&o é necessario jejum para a realizacdo do

exame.
Tempo de Entrega
30 dias Uteis
Tipo de Amostra
5 mL de sangue total em EDTA
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