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RESUMO

A causa mais comum de deficiéncia de lactase (enzima que digere a lactose) € a deficiéncia priméria, na qual
ha um declinio, geneticamente determinado, nos niveis dessa enzima a partir dos dois ou trés anos de idade.
O estudo buscou atraves de uma revisio sistematica identificar o diagndstico mais adequado para causa de
deficiéncia de lactase (enzima que digere a lactose). Usando as analises moleculares comparando aos testes
de respiracdo lactose e testes de tolerancia a lactose. Foram revistos os artigos que demostram a precisao
do exame molecular e também a possibilidade de um menor desconforto para o paciente que se submete a
este exame, ja que, o teste € através do sangue coletado do paciente, ndo necessita de jejum, nem causa o
desconforto da ingestdo da lactose. A andlise molecular de Hipolactasia Primadria identifica se o individuo
possui ou ndo uma mutagido no gene LCT, responsdvel pela sintese da enzima lactase-florizina hidrolase
(enzima lactase). A comparacdo entre testes para detec¢do de intolerancia a lactose provou que o teste
genético é mais uma ferramenta a ser utilizada na pratica clinica, porem ele apresenta uma melhor

especificidade, ndo sendo o mais sensivel quando levado em conta o custo do método.
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ABSTRACT

The most common cause of disability lactase (the enzyme that digests lactose) is a primary deficiency in
which there is a decline, genetically determined, the levels of this enzyme from two or three years of age.
The study sought through a systematic review to identify the most appropriate diagnosis for the cause of
lactase deficiency (enzyme that digests lactose). Using molecular analyzes comparing the lactose breath test
and lactose tolerance tests. We reviewed articles which demonstrate the accuracy of the test molecule and
also the possibility of a minor discomfort to the patient who is undergoing this test, since the test is via blood
from the patient, need not fast, nor to cause the discomfort intake of lactose. Molecular analysis of
hypolactasia Primary identifies whether or not the individual has a mutation in the gene LCT, responsible
for the synthesis of the enzyme lactase-phlorizin hydrolase (lactase). The comparison tests for lactose
intolerance proved that genetic testing is yet another tool to be used in clinical practice, but it shows a better
specificity, not being the most sensitive when taken into account the cost of the method. Key Words:

Methods, Diagnostics, Molecular, lactose intolerance
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INTRODUCAO

A causa mais comum de deficiéncia de lactase
(enzima que digere a lactose) é a defici€éncia
priméria, na qual hd um declinio, geneticamente
determinado, nos niveis dessa enzima a partir dos
dois ou trés anos de idade. Os sintomas da
Intolerancia a Lactose que decorre desse declinio
podem tornar-se mais evidentes durante a
adolescéncia ou na fase adulta. A andlise
molecular de Hipolactasia Primdria busca
identificar se o individuo possui ou ndo uma
mutagdo no gene LCT, responsdvel pela sintese da

enzima lactase-florizina hidrolase (enzima lactase)
4

O teste molecular € rapido, ndo necessita jejum,
nem causa o desconforto da ingestdo de lactose.
Através da coleta de sangue, a andlise molecular é
realizada e o resultado sai em sete dias. A ingestao
de lactase para o teste de respiracdo ou para o
teste de intolerdncia a lactose, para muitos
pacientes, causam sintomas desagradaveis durante
e pds-exame, e uma grande vantagem do teste
genético estd no conforto, na sensibilidade e

especificidade destes resultados.

METODOS

Trata-se de uma revisdo sistemdtica, onde foram
analisados através de uma pesquisa no banco de
dados do PUBMED> Foi utilizando a seguinte
estratégia de busca: Search details
(("diagnosis"[MeSH Terms] OR "diagnosis"[All
Fields] OR ‘'"diagnostic"[All Fields]) AND
("methods"[Subheading] OR "methods"[All
Fields] , Filters activated: Full text available; 5
years;Humans; Comparative Study, foi utilizado

113

na interface ‘“Advance Foram recuperados
artigos através dos seguintes critérios de inclusdo:
Caso  controle comparando métodos de
diagndsticos tradicionais (Teste de tolerincia a
lactose e Teste de hidrogénio expirado ) com o
teste genético para deteccdo de intolerincia a
lactose. A medida utilizada foi observar o
método  padrdo ouro, BTH . Depois desse
processo de sele¢do foram escolhidos os artigos

diretamente relacionados a pesquisa.

RESULTADOS
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A revisdo da literatura foi finalizada no dia 19 de
Outubro de 2012. Um total de 11 artigos foi
encontrado, dos quais apenas trés se adequaram
aos critérios de inclusdo. Depois de uma leitura
cuidadosa e de andlise, 8 artigos foram excluidos
por ndo serem estudos de Caso controle e/ou por
ndo compararem os métodos de diagndsticos para
intolerdncia a lactose. Os Unicos artigos
selecionados foram estudos feitos por Krawczyk
Metal. ', Mattar R et al. > e Reinton N et al.’.
Por Krawczyk M et al. ! indicam que o teste
genético proporciona um resultado inequivoco, e
que em teste de hidrogénio expirado positivo,
individuos com teste genético negativo hd uma
boa razdo de se suspeitar de causas secunddrias de
deficiéncia de lactase. Mattar R et al. >, indicam
que deteccdo de poliformismo pode ser uma nova
ferramenta para o diagndstico hipolactasia
primdrio em relacdo ao teste de respiracdo, pois
foi alto o acordo dos testes (p<0,0001; indice
Kappa 0,96). Para Reinton N. et al.* os testes de
intolerancia a lactose (usando glicose no sangue)
foi positiva para 20% das pessoas testadas, e para
o teste genético o resultado correspondente foi de
17,5%., a correlagdo entre os métodos foi forte
(90%), com indice de Kappas-estatisticas de 0,67
(0,51-0,83,95% CI).

SINTESE DA EVIDENCIA

A comparagcdo entre testes para deteccdo de
intolerancia a lactose provou que o teste genético
¢ mais uma ferramenta segura e de resultado
confidvel para diagndstico de intolerdncia a
lactose, tornando menos desgastante para o

paciente sua realizacdo, devido sua praticidade.
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