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Butlleti N°139

Diagnostic de la malabsorcid i la intolerancia a la lactosa. Test de
la gaxilosa

Introduccid

La lactosa és el principal carbohidrat present a la llet i una de les fonts principals d'energia per
al nounat durant el periode de lactancia. Es un disacarid compost per glucosa i galactosa que per
poder ser aprofitada com a font d'energia s'ha d'hidrolitzar. En els humans, I'enzim que
hidrolitza la lactosa és la disacaridasa anomenada lactasa o B- galactosidasa .
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Figura 1. Hidrolisi de la lactosa per la lactasa.

Aquest enzim es localitza a les microvellositats de I'intesti prim amb una major expressio en el
jeju proximal i actua hidrolitzant la lactosa en glucosa i galactosa, les quals s’incorporen a
I'enterocit mitjancant transport actiu.

La lactasa esta codificada pel gen de la lactasa (LCT) que es localitza al brag llarg del cromosoma
2. Els nivells d'expressié d'aquest enzim sén maxims durant la lactancia i es redueixen
rapidament a la majoria dels humans després del deslletament. Aquest fet esta definit
geneticament i es coneix com a no persistencia de lactasa o hipolactasia .

Hipolactasia , malabsorcid i intolerancia

El terme hipolactasia només es refereix a la manca d'expressido d'aquest enzim a les
microvellositats de l'intesti prim, mentre que el terme malabsorcié de lactosa inclou qualsevol
causa en la manca de digestio i d'absorcié de lactosa a l'intesti prim.

La malabsorcié de lactosa pot ser de tres tipus:

- Congenita: és una malaltia autosomica recessiva molt rara que es manifesta des de la
primera exposicio a la llet materna.

- Primaria: es deu a una disminucié de I'activitat enzimatica de la lactasa a les céel-lules
intestinals. Es la més frequient.

- Secundaria: és la deguda a altres malalties que comporten una malabsorcié de lactosa
com pot ser malaltia celiaca, gastroenteritis o malaltia de Crohn, entre d'altres.

Finalment, el terme intolerancia a la lactosa es fa servir quan hi ha simptomes en pacients amb
malabsorcié de lactosa, presentant-se al voltant d'un terg dels pacients. Aquesta sintomatologia
sol aparéixer als 45 minuts després de la ingesta de lactosa i amb un pic maxim d'intensitat entre
les 4 iles 8 hores.
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Epidemiologia

Fa uns 4.000 anys va sorgir a la poblacié europea la mutacié 13910C->T al gen LTC que ddna
com a resultat la persistencia de I'enzim lactasa i, per tant, la capacitat per pair la lactosa durant
I'edat adulta. La persistencia de la lactasa va permetre a aquests avantpassats consumir llet
durant tota la vida, cosa que els va proporcionar una font de calories, vitamina D i altres
nutrients, donant lloc a un augment rapid de la freqiiencia d'aquesta mutacié que es va distribuir
a la poblacié.

La prevalenca mundial de malabsorcié de lactosa se situa en un 68% de la poblacié, variant en
funcio de I'area geografica, per exemple, en alguns paisos asiatics la prevalenga s'acosta al 100%
mentre que als paisos nordics la prevalenga és menor del 5 %. A Espanya s'estima que al voltant
del 30% de la poblacié presenta malabsorcié de lactosa.

La malabsorcid i la intolerancia a la lactosa estan clarament infradiagnosticades al nostre medi,
constituint un repte clinic actualment, ja que comparteixen simptomes amb altres patologies
com la dispepsia funcional i la sindrome de l'intesti irritable. A més, en alguns casos, els
simptomes poden ser atipics com ara malestar general, cefalea, cansament, o fins i tot
restrenyiment, sense guardar una clara relacié amb la ingesta de lactis.

Diagnostic

Hi ha cinc proves per al diagnostic d'intolerancia a la lactosa: activitat de lactasa intestinal, test
de tolerancia oral a la lactosa, test de I'alé per a hidrogen i meta espirat, test de la gaxilosa i el
test genetic. Les diferencies entre aquestes proves es basen en I'eficacia diagnostica, si és invasiu
o no, la disponibilitat, el cost, les limitacions i la capacitat d'avaluar simptomes associats a la
malabsorcid.

Activitat de la lactasa en biopsia intestinal

Es considera el metode de referéncia per detectar malabsorcié primaria o secundaria. Aquesta
prova es basa en el mesurament de la concentracié de glucosa per fluorimetria en biopsia
intestinal després d'afegir-hi una solucié que conté lactosa. Encara que es consideri el métode
de referéncia, el seu Us a la practica clinica és molt baix a causa d'inconvenients com el cost, que
és invasiu i que pot donar resultats falsos negatius per 'expressié irregular de lactasa al llarg de
I'intesti prim.

Test de I'alé per a hidrogen i meta espirat

Aquest test detecta aquests gasos produits pels bacteris intestinals a I'aire espirat després de
['administracid oral d'una dosi estandard de lactosa. Tot i ser la més utilitzada, aquesta prova
presenta una serie de limitacions, com la preséncia de falsos positius per sobrecreixement
bacteria o quan no es compleix el dejuni, o falsos negatius en el cas de I'administracié recent
d'antibiotics o per adaptacié d'aquestes bacteris a la ingesta de lactosa. A més, és un test dificil
de tolerar perque provoca simptomatologia.
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Tolerancia oral a la lactosa

Es un test basat en el mesura de la concentracié de glucosa en sérum en diferents temps (basal,
30, 60 i 120 minuts) després de I'administracié d'una sobrecarrega oral de lactosa. Permet
valorar la malabsorcio de lactosa i fins i tot la intolerancia a la lactosa si es presenten simptomes
clinics després de I'administracié del preparat. Tot i aix0, és un test amb menor rendiment que
el test de l'ale i presenta limitacions en pacients amb diabetis, sobrecreixement bacteria i en
pacients amb buidament gastric lent.

Test de la gaxilosa

Es una prova diagnostica no invasiva basada en I'administracié d'un analeg sintétic de la lactosa
format per galactosa i D-xilosa (4-galactosilxilosa). Aquest disacarid no és absorbit a nivell
digestiu i és transformat per la lactasa intestinal en galactosa i D-xilosa. Aquesta ultima és
absorbida a l'intesti prim i al voltant del 50% és metabolitzada, mentre que un 48% de la xilosa
administrada és eliminada en orina romanent inalterada. Aixi, la quantitat total de xilosa a I'orina
es correlaciona directament amb I'activitat enzimatica de lactasa intestinal.
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Figura 2. A) Hidrolisi de la gaxilosa per la lactasa intestinal. B) Metabolisme de la gaxilosa. informacio
obtinguda de Venter Pharma ®.

La prova es realitza administrant 0,45 g de gaxilosa dissolta en un got d'aigua (100-250 mL) en
deju i després de descartar la primera orina del mati per permetre el buidatge vesical. Tot seguit,
es recull I'orina emesa durant 5 hores i es quantifica la xilosa excretada en orina. Es realitza
mitjangant un assaig automatitzat on el punt de tall per determinar malabsorcié de lactosa és
de 19,18 mg xilosa en orina de 5 hores. Es imprescindible conéixer el volum d'orina que el
pacient ha excretat, ja que el resultat s'obté a partir de la concentracié de xilosa i el volum
d'orina excretada.
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El test de la gaxilosa presenta avantatges com la seva senzillesa, I'abséncia de molésties al
pacient durant la prova, aixi com el seu caracter quantitatiu, a més de ser una prova no invasiva
i segura. Aguesta tecnica presenta uns valors de sensibilitat i especificitat superiors al 90% i es
pot aplicar en pacients diabétics sense nefropatia atés que a aquests pacients no se'ls pot fer
una sobrecarrega oral de lactosa. Tot i aix0, no permet relacionar el grau de malabsorcié amb la
presencia de simptomes, per la qual cosa no és util per valorar una possible intolerancia a la
lactosa. A més, es troba desaconsellat en pacients amb malaltia renal greu, hipertensié portal,
mixedema o antecedents de gastrectomia total i/o vagotomia. Cal tenir present que poden
apareixer falsos positius si la recollida d'orina no ha estat correcta, en pacients deshidratats,
amb insuficiéncia renal, ascitis, retencié urinaria, sobrecreixement bacteria, en ancians i en els
gue presenten un buidatge gastric enlentit.

Test genetic

El test genétic analitza dues posicions polimorfiques (13910-C/Ti22018-G/A) a I'ADN del pacient
localitzades a la regié reguladora del gen de la lactasa que s'hereten lligades i que determinen
la persisténcia o no de lactasa en adults de poblacié caucasica. En poblacié caucasica presenta
una bona relacié amb el test de I'ale per al diagnostic de malabsorcié de lactosa, pero té diversos
inconvenients atés que és una prova de cost elevat, disponibilitat baixa i amb poca utilitat en
poblacions no caucasiques. Tampoc no detectaria casos d'hipolactasia a causa d'altres
polimorfismes atipics ni casos de malabsorcié secundaria de lactosa. A més, no valora els
simptomes del pacient, ja que no hi ha exposicié a lactosa.

La nostra experiencia a Catlab

A .C.atlab realltzem.el test de.Ia gaxilosa Test galaxilosa Catlab
mitjangant un assaig automatitzat. En els
darrers 3 anys (setembre 2021 a agost
2024) hem realitzat un total de 6359
tests de gaxilosa, dels quals s'han anul-lat
315 mostres (5%) per causes

principalment preanalitiques (recollida

d'orina de forma incorrecta, manca
d'informaci6 sobre el volum d'orina B Xilosa >19,18 mg M Xilosa<19,18 mg ™ Anuladas
obtingut, etc). Pel que fa a la resta, s'han

obtingut 2715 resultats inferiors al punt de tall (19.18 mg de xilosa) que representen el 42,8% i
3329 resultats superiors a aquest valor que representen el 52,2%.

En les nostres dades podem observar que el percentatge de poblacié amb malabsorcio és
lleugerament superior al que descriu la bibliografia, pero la poblacié a qué nosaltres ens referim
son pacients amb orientacié diagnostica de possible malabsorcié, per tant, una poblacid
esbiaixada a la qual s'explica que el percentatge obtingut sigui més gran que a la poblacié
general.
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