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Disclaimer: de hoofdstukken van dit handboek zijn met grote zorgvuldigheid opgesteld. Deze zijn echter niet 
bedoeld om in de plaats te treden van of voor te gaan op de begeleiding, aanwijzingen of adviezen van een 
medisch specialist of diëtist gespecialiseerd in erfelijke stofwisselingsziekten. Door de keuze van een online 
handboek kan de inhoud geregeld herzien en aangepast worden. We doen onze uiterste best deze dan ook te 
blijven vernieuwen. Toch kunnen we geen garantie geven ten aanzien van, maar niet beperkt tot, de 
nauwkeurigheid, volledigheid, tijdigheid en betrouwbaarheid van de inhoud.  
 
Tenzij anders aangegeven rust op alle informatie in dit handboek, zoals tekst, afbeeldingen, en logo’s 
auteursrecht ten behoeve van de samenstellers van de hoofdstukken. De inhoud mag niet worden 
verveelvoudigd, aangepast, opgeslagen, gebruikt in publicaties, verkocht of anderszins worden gebruikt zonder 
de uitdrukkelijke toestemming daarvoor van de samenstellers. Verwijzen of een link plaatsen naar deze 
hoofdstukken is wel toegestaan. 
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Essentiële fructosurie 

 

Samenvatting 

Ziekte Essentiele fructosurie 

Andere benamingen: fructokinasedeficiëntie; ketohexokinasedeficiëntie 

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 

Fructokinasedeficiëntie, ofwel essentiële fructosurie, is een autosomaal recessief overervende 

stofwisselingsziekte die veroorzaakt wordt door deficiëntie 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. Fructokinasedeficiëntie wordt ook 

wel een non-disease genoemd, omdat het niet tot klachten leidt. Er is geen (dieet)behandeling nodig 

(1, 2). 

 

Dieetrichtlijnen en informatiebronnen 

 Patiëntenvereniging Nederland (VKS)  

 Patiëntenvereniging België (BOKS) 

 Nationale richtlijn: geen 

 Internationale richtlijn: geen  

 OMIM: 229800 

 

  

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