
 
  

 

 
 

I l  benessere passa dalla tua tavola 
 
 
 



 

 
 
 
 

2 

Test Genetico per l’ intolleranza al lattosio. 
 
 

GENE VARIANTI RSnumber Nucleotide Variazione Interpretazione 

LTC -13910 T-C rs4988235 T C CC= Intollerante al lattosio 

 
-22018 A-G rs182549 A G GG= Intollerante al lattosio 

 
 
L’intolleranza al lattosio, la più comune intolleranza enzimatica, (ne soffre circa il 70% 
della popolazione mondiale), è l’incapacità di digerire lo zucchero presente nel latte. 
Prima di essere utilizzato dall'organismo il lattosio deve essere scisso in due zuccheri 
semplici: il glucosio e galattosio. Per effettuare questa operazione è necessario l'enzima 
lattasi. Un deficit di tale enzima fa sì che il lattosio non idrolizzato, non potendo essere 
digerito, raggiunga il colon esercitando un effetto osmotico che  provoca richiamo 
d’acqua e di elettroliti nel lume intestinale, fermentazione batterica dello zucchero e 
formazione di acido lattico e acidi grassi a catena corta. La sintomatologia è dose-
dipendente: maggiore è la quantità di lattosio ingerita, più evidenti sono i sintomi. 
 
L’intolleranza primaria al lattosio è riconducibile a due differenti polimorfismi genetici, 
un polimorfismo T>C nella posizione -13910 e un polimorfismo A>G in posizione -22018, 
nella regione regolatrice del gene della lattasi (gene LTC). Quando presenti in entrambe 
le copie del gene tali polimorfismi possono portare a una ridotta espressione 
dell’enzima nei microvilli dell'intestino tenue, e quindi a una carenza di lattasi. Questa 
ridotta espressione fa sì che con il passare degli anni il lattosio sia digerito sempre 
meno. La trasmissione ereditaria di questi polimorfismi è autosomica recessiva, cioè solo 
chi ha entrambe le copie del gene mutate (omozigosi) è affetto da questo tipo di 
intolleranza.  
La variante genotipica CC/GG associata a una minore trascrizione del gene è correlata 
con il fenotipo di intolleranza al lattosio.  
 
CC (-13910 T-C)= Intollerante al lattosio.  
 
GG (-22018 A-G)= Intollerante al lattosio. 
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DESCRIZIONE TECNICA DELL'ANALISI 
I test molecolari Nutrinext vengono condotti effettuando l'analisi dei polimorfismi sopra 
descritti. Per la genotipizzazione dei citati polimorfismi si opera inizialmente una 
reazione enzimatica di amplificazione del DNA, conosciuta come Polymerase Chain 
Reaction (PCR), che consente di amplificare in vitro una specifica regione della molecola, 
copiandola in varie fasi successive, fino ad ottenerne milioni di copie. Successivamente, 
attraverso un processo tecnologico avanzato di sequenziamento del DNA, che impiega 
tecniche di Next Generation Sequencing (NGS) utilizzando sequenziatori ILLUMINA, si 
sequenziano le regioni geniche comprendenti i polimorfismi investigati. Le sequenze 
geniche ottenute vengono poi analizzate attraverso un’avanzata analisi bioinformatica, 
per verificare la presenza di eventuali varianti nei geni in esame. 
 


