BALICEK 1

MCM®6 C1 3910T a G22018A

e Gen MCM6 (Minichromosome Maintenance Complex Component 6)
patfi do rodiny specidlnich genl zodpovédnych za prepis jinych genu a
stabilizaci minichromozomu. LezZi vedle genu kédujiciho enzym laktazu
(LAC gen).

e Gen MCM6 je zodpovédny za toleranci nebo intoleranci laktozy.

e Gen MCMB®6 uzce souvisi s genem LAC vytvarejicim enzym laktazu,
ktera umi rozstépit a stravit laktézu. MCM6 je vypinacem pro
laktazovy gen.

e Pokud jsou v MCM6 mutace, laktazovy gen se nevypne a dokdze Stépit
laktdzu i v dospélosti, zplisobi TOLERANCI LAKTOZY.

e Intoleranci laktdzy trpi az 70 % celosvétové populace. V ceské
populaci trpi laktézovou intoleranci kazdy paty (20%).

GEN MCM6 KONTROLUJE STEPENI LAKTOZY V TENKEM STREVE.

PROC JE NESTRAVENA LAKTOZA BEZ UZITKU?

Laktdza je mlécny cukr, je to téZce stravitelny disacharid (ze dvou cukr().
NerozsStépena laktéza nema pro organismus zadny uzitek. Prirozené se
laktoza vyskytuje pouze v savéim mléce. Pokud nedojde k rozstépeni
laktézy na jednoduché sacharidy glukézu a galaktézu nemdize
organismus Cerpat energii z glukézy ani vyuzit galaktdézu pro vystavbu
glykolipidl a glykoprotiend dllezitych pro bunééné membrany.

Nestravena laktdza putuje do tlustého streva, kde jsou bakterie mlécného
kvaseni. Tyto bakterie Stépi laktézu za vzniku vedlejSich produktl jako
je laktat, mastné kyseliny, CO, a vodik (nepfijemna osmodza).
Vysledkem je nadymani a plynatost, ddle mohou vznikat toxické
metabolické bakterialni produkty.
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EXISTUJI GENETICKE ZMENY V GENU MCM6, CO ZPUSOBUJI?

Bézné formy genu MCM6 (bez mutace) jsou pfi¢inou 95 az 100%
inaktivace enzymu laktazy. To vede k laktézové intoleranci.

Mezi nejvice prozkoumané zmény=mutace v genu MCM6 patfi C13910T a
G22018A. Dvé mutace v C13910T — genotyp 13910TT udrzuje aktivitu
enzymu laktazy zejména v dospélosti, druha variantni mutace 22018A
je méné prostudovana, ale stejné jako u 13910 TT udrzuje aktivitu
laktazy v dospélosti.

Jedinci bez mutace 13910CC/22018GG maji nedetekovatelnou aktivitu
laktazy a proto trpi vrozenou intoleranci laktézy.

Jedinci s jednou mutaci — heterozygoti 13910CT/22018GA trpi ¢astecnou
intoleranci/toleranci laktozy a maji omezenou aktivitu laktazy. Projevy
jsou individualni, pohybuiji se od tolerance k intoleranci.

Kojenci a déti do cca 5-ti let by méli prirozené tolerovat laktdzu i
v pfipadé genotypu 13910CC/22018GG zodpovédného za Uuplnou
intoleranci laktdzy.

1. GENOTYP CC/GG JE ZOPOVEDNY ZA INTOLERANCI LAKTOZY.
2. GENOTYP TT/AA JE ZODPOVEDNY ZA TOLERANCI LAKTOZY.

3. GENOTYP CT/GA JE ZODPOVEDNY zA CASTECNOU
TOLERANCI/INTOLERANCI LAKTOZY.

JAK MUZEME ODHALIT INTOLERANCI LAKTOZY?

Intoleranci laktézy mlZeme odhalit jednoduse genetickym nebo
dechovym testem. DalSi moznosti je biopsie stfeva (invazivni, naro¢né
vySetreni v nemocnici). Geneticky test je pomérné nenarocny, provadi
(nékolik hodin) a obnasi vypiti ndpoje s laktézou. Vysledky obou testl
jsou shodné.
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JAKE SYMPTOMY VIDIME U LAKTOZOVE INTOLERANCE?

Jednd se o nevolnost, bolesti bficha spojené se zacpami nebo prajmy,
nadymanim a plynatosti. Vznik toxickych bakterialni produkti maze
vést dale k bolestem hlavy, bolestem svalti, celkové ochablosti a
tachykardii (zvySena tepova frekvence).

JAKE JSOU TESTY DOSTUPNE PRO TESTOVANI GENU MCM6?

Genotypovani (genetické vysetreni).

e Dechovy vodikovy test, expozicni test, test kyselosti stolice.

e Biopsie sliznice tenkého streva.

Pokud chcete védét vice o Laktdzové intoleranci, navstivte:

https://www.internetdna.cz/galerie/tinymce/Lakt%C3%B32a%20-

%200t%C3%A1zky%20a%200dpov%C4%9Bdi VL%20pro%20klienty.pdf

https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/33760/Bakalarska_prace_-

_Weberova.pdf?sequence=1

https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServiet?pp_destElement=%
23ssSouboryStudentuDivid_11241&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=
souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_name
Space=G230136&soubidno=172637

https://wstag.jcu.cz/StagPortlets)JSR168/PagesDispatcherServiet?pp destElement=%
23ssSouboryStudentuDivid 11255&pp locale=cs&pp reqType=render&pp portlet=
souboryStudentuPagesPortlet&pp page=souboryStudentuDownloadPage&pp name
Space=G230136&soubidno=223501

https://wstag.jcu.cz/StagPortlets)JSR168/PagesDispatcherServiet?pp destElement=%
23ssSouboryStudentuDivid 11289&pp locale=cs&pp reqType=render&pp portlet=
souboryStudentuPagesPortlet&pp page=souboryStudentuDownloadPage&pp name
Space=G230136&soubidno=172854

https://wstag.jcu.cz/StagPortlets)JSR168/PagesDispatcherServiet?pp_destElement=%
23ssSouboryStudentuDivid_11323&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=
souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_name
Space=G230136&soubidno=211762
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https://www.internetdna.cz/galerie/tinymce/Lakt%C3%B3za%20-%20ot%C3%A1zky%20a%20odpov%C4%9Bdi_VL%20pro%20klienty.pdf
https://www.internetdna.cz/galerie/tinymce/Lakt%C3%B3za%20-%20ot%C3%A1zky%20a%20odpov%C4%9Bdi_VL%20pro%20klienty.pdf
https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/33760/Bakalarska_prace_-_Weberova.pdf?sequence=1
https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/33760/Bakalarska_prace_-_Weberova.pdf?sequence=1
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11255&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=223501
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11255&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=223501
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11255&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=223501
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11255&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=223501
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11289&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=172854
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11289&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=172854
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11289&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=172854
https://wstag.jcu.cz/StagPortletsJSR168/PagesDispatcherServlet?pp_destElement=%23ssSouboryStudentuDivId_11289&pp_locale=cs&pp_reqType=render&pp_portlet=souboryStudentuPagesPortlet&pp_page=souboryStudentuDownloadPage&pp_nameSpace=G230136&soubidno=172854

