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La prueba más ampliamente extendida para valorar la absorción de lactosa es el test del hidrógeno espirado. Es un método no invasivo que mide el hidrógeno en el

aire espirado después de una noche de ayuno y post-administración de una dosis de lactosa. En la actualidad, se ha identificado la presencia de dos polimorfismos

(C/T-13910 y G/A-22018), en el gen MCM6, asociados con la no persistencia de la lactasa, condición responsable de la malabsorción de lactosa en el adulto.
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A lo largo de este año 2011 se realizó el estudio genético de ambos polimorfismos a 14 pacientes adultos, a los cuales se les solicitó el test del hidrógeno espirado.

El procedimiento fue:

Test del hidrógeno espirado: Se realizó una recogida basal (minuto 0 del test) previa a la administración de 50 g de lactosa vía oral. Después de la toma, se

recogieron muestras cada 30 minutos durante 3 horas. El test se consideró positivo si los valores superan 20 partes por millón (ppm) respecto el valor basal en

cualquier punto de la curva.

Estudio genético de las variantes C/T-13910 y G/A-22018: Se realizó una extracción automatizada de ADN a partir de sangre periférica con el sistema Cobas-

Ampliprep (Roche), y una posterior amplificación y detección/revelado con el kit LactoStrip (Operon). Se consideró asociados a persistencia de actividad lactasa

los genotipos TT y TC de la variante 13910 y AA y AG de la variante 22018, y asociados a no persistencia de actividad lactasa los genotipos CC de la variante

13910 y GG de la variante 22018

Los resultados del test del hidrógeno y del estudio genético de cada paciente se recogen en la siguiente tabla.

El test de hidrógeno espirado fue positivo en 7 sujetos. Todos los individuos con test de hidrógeno espirado positivo presentaron el genotipo CC13910–GG22018.

Claramente la cantidad de hidrógeno espirado superó el punto de corte en algún momento de la curva respecto el valor basal en los genotipos C/C-13910 y G/G-

22018 (figura 1 y 2).

Las dos variantes relacionadas con el fenotipo de persistencia/no persistencia de la lactasa, C/T-13910 y G/A-22018, se pueden utilizar para el diagnostico de la

hipolactasia de tipo adulto. Este test resulta más cómodo para los pacientes y para el personal sanitario, dado que consume menos tiempo, no provoca síntomas

gastrointestinales ni sistémicos y sólo se necesita hacerlo una vez en la vida.
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00  mmiinn  6600  mmiinn  9900  mmiinn  112200  mmiinn  115500  mmiinn  118800  mmiinn  

1 C/C G/G 15 13 30 35 35 30 

2 T/T A/G 8 9 5 3 2 2 

3 C/C G/G 2 2 4 32 28 25 

4 C/C G/G 6 26 68 77 50 53 

5 C/T A/A 1 1 1 1 0 0 

6 C/T A/G 1 2 3 3 3 2 

7 C/C G/G 2 28 8 9 7 7 

8 C/C G/G 11 6 40 65 77 39 

9 T/T A/A 0 1 2 1 2 0 

10 C/T A/G 4 3 3 2 2 3 

11 C/C G/G 9 5 5 34 50 26 

12 T/T A/A 0 0 0 0 1 0 

13 C/T A/G 0 0 0 0 0 0 

14 C/C G/G 5 6 20 27 18 23 

Figura 2. Hidrógeno espirado en diferentes intervalos de tiempo tras ingesta de lactosa en

genotipos AA, GA y GG de la variante G/A-22018.

Figura 1. Hidrógeno espirado en diferentes intervalos de tiempo tras ingesta de lactosa en

genotipos CC, CT y TT de la variante C/T-13910.

Nuestro objetivo es estudiar en nuestro hospital la aplicabilidad de las variantes genéticas G/A-22018 y C/T-13910 en el diagnóstico de la hipolactasia de tipo adulto

comparando el test genético con el test de hidrógeno espirado.
















