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Essentiéle fructosurie

Samenvatting
Ziekte Essentiele fructosurie
Andere benamingen: fructokinasedeficiéntie; ketohexokinasedeficiéntie
Enzym Fructokinase (ketohexokinase)
Werking Omzetting van fructose in fructose-1-fosfaat
Incidentie Naar schatting 1 : 130.000, maar de incidentie kan hoger zijn omdat de

ziekte symptoomvrij is

Neonatale screening Nee

Kliniek Verhoogde uitscheiding van fructose in urine
Dieet Geen
Medicatie Geen

Ziektebeeld

Fructokinasedeficiéntie, ofwel essentiéle fructosurie, is een autosomaal recessief overervende
stofwisselingsziekte die veroorzaakt wordt door deficiéntie van het leverenzym fructokinase. Na
inname van fructose, sacharose en/of sorbitol stijgt de bloedconcentratie van fructose. Fructose uit
de voeding wordt deels uitgescheiden in de urine, het overige deel wordt door het enzym hexokinase
langzaam omgezet in fructose-6-fosfaat in vet- en spierweefsel. Fructokinasedeficiéntie wordt ook
wel een non-disease genoemd, omdat het niet tot klachten leidt. Er is geen (dieet)behandeling nodig

(1,2).

Dieetrichtlijnen en informatiebronnen

e Patiéntenvereniging Nederland (VKS)

e Patiéntenvereniging Belgié (BOKS)

e Nationale richtlijn: geen
e Internationale richtlijn: geen

e OMIM: 229800
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https://www.stofwisselingsziekten.nl/
https://boks.be/nl/
https://www.omim.org/entry/229800?search=229800&highlight=229800
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