
Laktaza 

Laktaza (LCT), wewnątrzbłonowa lipoproteina 
o masie cząsteczkowej 160 kDa, należąca do grupy 
β-galaktozydaz, jest enzymem charakterystycznym 
dla jelita cienkiego. Jej znaczenie biologiczne pole-
ga na rozkładzie cukru mlecznego laktozy do galak-
tozy i glukozy. LCT zlokalizowana jest w szczytowej 
części kosmka jelitowego. Występuje w błonie en-
terocytów absorpcyjnych, nieobecna jest natomiast 
w dzielących się enterocytach krypt. Aktywność 

LCT jest różna w poszczególnych odcinkach jelita, 
największa w odcinku środkowym jelita czczego, 
z tendencją malejącą w kierunku proksymalnym 
(dwunastnica) i dystalnym (jelito kręte) [1]. 

Aktywność LCT ma zasadnicze znaczenie 
w żywieniu osesków wszystkich ssaków, dla któ-
rych mleko jest jedynym pokarmem do momen-
tu rozszerzania diety. Synteza LCT rozpoczyna się 
w 9.–10. tygodniu życia płodowego, a jej najwięk-
szy wzrost obserwuje się po 32. tygodniu ciąży [2]. 
Wśród osób z genotypem C/C w zakresie genu pro-

 Streszczenie  Mleko innych ssaków pojawiło się w diecie człowieka około 10 000 lat temu. Mutacja w zakresie 
genu promotorowego dla genu kodującego laktazę (LCTp, ang. Lactase – LCT) umożliwiła części populacji ludzkiej 
„bezpieczną” jego konsumpcję przez całe życie. Aktywność LCT jest niezbędna do hydrolizy laktozy – cukru zawar-
tego w mleku. Najwyższa występuje u niemowląt. W miarę rozszerzania diety o produkty inne niż mleko ulega 
ona stopniowemu obniżeniu. Problem nietolerancji laktozy znany był już w czasach rzymskich, jednak podłoże 
genetyczne tego zjawiska zostało opisane dopiero w II połowie XX wieku. Wariant C/C polimorfizmu LCTp w ukła-
dzie -13910 C/T związany jest ze zmniejszaniem/zanikiem aktywności LCT wraz z wiekiem, czyli występowaniem 
hipolaktazji typu dorosłych. Obecność wariantów T/T lub T/C warunkuje natomiast zachowanie aktywności laktazy 
u osób dorosłych. 
Słowa kluczowe: laktaza, nietolerancja laktozy, uwarunkowania genetyczne.

 Summary   Milk from non-human mammals first appeared in the human diet about 10 000 years ago. A mutation 
in the lactase (LCT) promoter gene has allowed a large portion of the human population to “safely” consume dairy 
products into old age. LCT activity is essential for the hydrolysis of the predominant sugar in milk, lactose, and its 
highest levels are observed in infancy. As the infant matures foods other than milk are introduced, so the levels of LCT 
gradually reduce. The problem of lactose intolerance has been recorded since Roman times, but the genetic basis of 
this phenomenon had only been described in the second half of the twentieth century. The C/C polymorphic variant 
in the LCT promoter gene (-13910 C/T system) is associated with the reduction or even in the loss of LCT activity 
with age, which results in the manifestation of adult-type hypolactasia. The presence of the T/T or T/C genotype 
determines the persistence of LCT throughout the course of a lifetime. 
Key words: lactase, lactose intolerance, genetic determinants. 
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motorowego dla genu kodującego laktazę (LCTp) 
aktywność LCT ulega stopniowej redukcji, co mo-
że prowadzić do wystąpienia objawów nietoleran-
cji laktozy. U młodzieży i dorosłych z hipolaktazją 
typu dorosłych (adult-type hypolactasia – ATH) ak-
tywność LCT kształtuje się na poziomie zaledwie 
5–10% aktywności z okresu niemowlęctwa [3].

Gen LCT i regulacja jego ekspresji

U osób dorosłych identyfikuje się dwa fenotypy 
aktywności laktazy. Pierwszy związany jest z zacho-
waniem wysokiej aktywności LCT na przestrzeni 
całego życia. Drugi (ATH) charakteryzuje stopnio-
wy spadek aktywności LCT wraz z wiekiem. ATH 
uwarunkowana jest autosomalnie recesywnie i do-
tyczy około 70% dorosłych na świecie. Za jej wy-
stąpienie odpowiedzialne jest wyciszanie aktywno-
ści genu odpowiedzialnego za syntezę LCT w rąbku 
szczoteczkowym jelita cienkiego. 

Gen LCT o wielkości około 49,3 kb zlokali-
zowany jest na długim ramieniu 2 chromosomu 
(2q21) [4]. Białko będące produktem transkrypcji 
genu LCT ma formę pre-pro-LCT i zbudowane jest 
z 1927 aminokwasów. Podczas translokacji, w ob-
rębie retikulum endoplazmatycznego, usunięta zo-
staje sekwencja sygnalizacyjna (pre). Podczas ko-
lejnych procesów dojrzewania odczepiona zosta-
je sekwencja pro i w ten sposób powstaje dojrzałe 
białko LCT [5].

Ekspresja genu LCT podlega kompleksowej regu-
lacji zależnej od wielu czynników, w tym pochodze-
nia etnicznego i wieku. Regulacja ekspresji genu LCT 
zachodzi na trzech poziomach: komórkowym (jest 
charakterystyczna dla enterocytów i zachodzi pod-
czas ich różnicowania), narządowym (ograniczona 
jest do jelita cienkiego, jej nasilenie jest zmienne 
w poszczególnych jego odcinkach) oraz rozwojo-
wym (po okresie rozszerzania diety o produkty in-
ne niż mleko produkcja LCT ulega zmniejszeniu). 
Wielkość syntezy LCT regulowana jest podczas pro-
cesu transkrypcji DNA. Regiony promotorowe znaj-
dują się w pobliżu DNA, które podlegają ich kon-
troli. Promotory umożliwiają transkrypcję genu pod 
warunkiem przyłączenia do nich swoistych czynni-
ków transkrypcyjnych. Analiza sekwencji promoto-
rowej genu LCT wykazała obecność trzech regio-
nów wiążących czynniki transkrypcyjne działające 
w układzie cis: CE1a, CE2c, GATA-site [5].

Zachowanie wysokiej aktywności LCT na prze-
strzeni całego życia jest cechą dziedziczoną auto-
somalnie dominująco [6]. LCTp w układzie -13910 
C/T, odpowiedzialny za mechanizm dziedziczenia, 
opisany został dopiero w 2002 r. Obecność przy-
najmniej jednego allelu T odpowiada za zachowa-
nie aktywności LCT w wieku dorosłym, natomiast 
genotyp CC warunkuje predyspozycję do ATH [3]. 
Układ -13910C/T dla LCTp charakterystyczny jest 

dla ludów wywodzących się z terenów Europy. Po-
za jej granicami wykrywany był także w Pakistanie 
i Algierii, rzadziej na terenach Środkowego Wscho-
du. Co ciekawe, wśród ludów afrykańskich opi-
sano trzy inne polimorfizmy LCTp (-14010 G/C, 
-13915 T/G, -13907C/G) warunkujące zachowanie 
aktywności LCT na przestrzeni całego życia. Praw-
dopodobnie mechanizmem selekcyjnym w tych 
rejonach była nie sama wartość odżywcza mleka, 
a raczej to, że stanowiło ono źródło wody, zabez-
pieczając jej podaż w okresach suszy [7].

Hipotezy

Zachowanie wysokiej aktywności LCT na prze-
strzeni całego życia stanowi cechę przystosowaw-
czą, która pojawiła się około 10  000 lat temu 
i związana była prawdopodobnie z udomowieniem 
bydła i dostępem do mleka jako źródła produktów 
odżywczych (bądź wody) [8]. Możliwość efektyw-
nego trawienia laktozy na przestrzeni całego życia 
jest przykładem zmienności genetycznej człowieka 
wywołanej doborem naturalnym zależnym od po-
karmu. Wykazano związek między częstością za-
chowania wysokiej aktywności LCT w wieku doro-
słym a dostępnością do mleka [9].

Hipotezy dotyczące pojawienia się i rozpo-
wszechnienia polimorfizmów warunkujących prze-
trwałą aktywność LCT:
1.	 Hipoteza kulturowo-historyczna podkreśla ko-

relację między występowaniem wysokiej aktyw-
ności LCT a tradycjami „mleczarstwa”. Populacje 
o długiej tradycji spożycia mleka charakteryzują 
się znacznie częstszym zachowaniem wysokiej 
tolerancji laktozy przez całe życie. Pojawienie 
się fenotypu związanego z dobrą tolerancją 
mleka umożliwiało korzystanie z jego wysokiej 
wartości odżywczej [10]. Koewolucja genów 
i kultury mleczarstwa stanowiła silną pozytyw-
ną selekcję, preferującą jednostki posiadające 
zdolność efektywnego trawienia laktozy [3, 6, 
11, 12]. W przypadku ludów północnej Afryki 
i  Arabów za czynnik promujący rozprzestrze-
nianie się polimorfizmu warunkującego tole-
rancję laktozy można uznać pasterski tryb życia. 
W okresie długotrwałej suszy mleko kóz i wiel-
błądów stanowiło istotne źródło płynów, a także 
energii i białka. Ludy pasterskie zamieszkujące 
te rejony wykazują większą tolerancję laktozy 
niż ludy niepasterskie, nawet w  obrębie tego 
samego kraju [13].

2.	 Hipoteza absorpcji wapnia jest próbą wyjaśnie-
nia częstości występowania zachowanej aktyw-
ności LCT u ludów zamieszkujących północną 
Europę [14]. W  północnej Europie ekspozycja 
na  promieniowanie UV nie jest wystarczająca 
do zabezpieczenia skórnej syntezy witaminy D. 
Mleko jako źródło wapnia i witaminy D mogło 
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zapobiegać ich niedoborom, a w związku z tym 
występowaniu krzywicy.

3.	 Hipoteza przewagi adaptacyjnej w przebiegu 
biegunek infekcyjnych. Sugeruje się, że osoby 
z zachowaną wysoką aktywnością LCT miały 
przewagę przeżywalności w przypadku cholery 
oraz innych epidemii. Aktywne wchłanianie 

monosacharydów związane jest z absorpcją 
wody, co w przebiegu biegunek infekcyjnych 
mogło być czynnikiem decydującym o przeży-
ciu [15]. 
Z trzech przedstawionych powyżej hipotez naj-

bardziej prawdopodobna wydaje się hipoteza hi-
storyczno-kulturowa [16]. 
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