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Definícia ochorenia
Kongenitálny deficit vnútorného 

faktora je zriedkavá, geneticky pod-
mienená porucha metabolizmu vitamínu 
B12 spôsobená mutáciami gastrického 
vnútorného faktora. Ochorenie sa začína 
manifestovať už v ranom detstve a pre-
javuje sa megaloblastickou anémiou 
a neurologickými abnormalitami.

Epidemiológia
Prevalencia ochorenia je 1 : 

1 000 000 živonarodených detí. Doposiaľ 
bolo celosvetovo hlásených menej ako 
100 prípadov ochorenia, pričom sa ge-
netická podstata definovala len v 50 prí-
padoch (1). 

Klinická manifestácia
Ochorenie sa zvyčajne začína 

prejavovať pred 5. rokom života. Funkčný 
deficit vitamínu B12 môže ovplyvniť 
viaceré orgánové systémy, čo vedie 
k  nešpecifickým prejavom ochore-
nia, ktoré prispievajú k  oneskoreniu 
či stanoveniu chybnej diagnózy. Tie 
zahŕňajú oneskorený rast, neprospie- 
vanie, rekurentné gastrointestinálne 
a respiračné infekcie, ako aj symptómy 
anémie (bledosť, asténia, bolesť hlavy 
a  únava). Neurologické symptómy sú 
častým príznakom ochorenia a preja-
vujú sa vo forme periférnej neuropatie, 
subakútnej kombinovanej degenerácie 
miechy, svalovej slabosti, porúch chôdze 
a ataxie (2). 

Etiológia
Ochorenie je spôsobené patogén-

nymi mutáciami v géne GIF, ktoré vedú 
k poruche vnútorného gastrického fak-
tora (GIF). GIF zohráva esenciálnu úlohou 
v malabsorpcii vitamínu B12. V potrave 
je vitamín B12 viazaný na bielkoviny en-
zýmov, z ktorých sa uvoľňuje štiepením 
prostredníctvom pepsínu. Haptokorín 
tvorený slinnými žľazami v dutine ústnej 

sa viaže na uvoľnený vitamín B12 a chráni 
ho pred denaturáciou žalúdočnou ky-
selinou pri transporte do duodena. 
Pôsobením pankreatických štiav sa vi-
tamín B12 uvoľní z väzby na haptokorín 
a viaže sa na vnútorný gastrický fak-
tor produkovaný parietálnymi bunkami 
žalúdka. Komplex GIF-B12 umožňuje 
endocytózu vitamínu B12 mukozálnymi 
bunkami distálneho ilea. Mutácie v géne 
GIF vedú k  zníženiu tvorby a/alebo 
k úplnej strate vnútorného gastrického 
faktora v žalúdočnej šťave, abnormálnej 
vnímavosti vnútorného faktora na de-
gradáciu pepsínom alebo zníženej afi-
nite k ileálnemu receptoru pre komplex 
GIF-B12 (2). 

Diagnostické metódy
Charakteristickým znakom defi-

citu vnútorného faktora je nízka kon-
centrácia kobalamínu v sére a megalo-
blastová anémia. Tieto znaky umožňujú 
odlíšiť ochorenie od iných porúch me-
tabolizmu vitamínu B12, predovšetkým 
od deficitu transkobalamínu a metyl-
malónovej acidúrie, pre ktoré je typická 
normálna koncentrácia kobalamínu 
v sére. Dnes je preferovanou diagnos- 
tickou metódou stanovenie sérovej 
koncentrácie aktívneho B12, tzv. holo-
transkobalamínu. Sekrécia žalúdočných 
kyselín je zvyčajne prítomná, ale pacienti 
môžu vykazovať nízky alebo chýbajúci 
vnútorný faktor. Ochorenie je charak-
teristické zvýšeným množstvom kyseliny 
metylmalónovej a celkového homocys-
teínu v moči. Genetické vyšetrenie je 
jedinou metódou na jednoznačné stano-
venie diagnózy (3). 

Diferenciálna diagnostika
V  diferenciálnej diagnostike je 

potrebné vylúčiť Imerslund-Gräsbeck 
syndróm, nedostatok transkobalamínu 
II, metylmalónovú acidúriu s  ho-
mocystinúriou typu cblF a  získanú 

pernicióznu anémiu spôsobenú 
autoimunitným ochorením alebo 
infekciou Helicobacter pylori (1). 

Manažment a terapia
Št a nd a rd i z ov a n á  l ie č b a 

pozostáva z týždenných až mesačných 
intramuskulárnych injekcií vitamínu 
B12. Intravenózna liečba hydroxoko-
balamínom sa preferuje pred kyanoko-
balamínom, ktorý sprevádza výrazná 
bolesť svalov a výskyt oftalmo-neuro-
logických vedľajších účinkov. Perorálne 
podávanie vitamínu B12 môže byť 
neúčinné a neodporúča sa (4).
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