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Kongenitalny deficit vnatorného
faktora je zriedkava, geneticky pod-
mienena porucha metabolizmu vitaminu
B12 spbsobena mutdciami gastrického
vnutorného faktora. Ochorenie sa zacina
manifestovat uz v ranom detstve a pre-
javuje sa megaloblastickou anémiou
a neurologickymi abnormalitami.

Prevalencia ochorenia je 1
1000 000 Zivonarodenych deti. Doposial
bolo celosvetovo hlasenych menej ako
100 pripadov ochorenia, pricom sa ge-
neticka podstata definovala len v 50 pri-
padoch (1).

Ochorenie sa zvyc€ajne zacina
prejavovat pred 5. rokom Zivota. Funkény
deficit vitaminu B12 mdZe ovplyvnit
viaceré organové systémy, Co vedie
k neSpecifickym prejavom ochore-
nia, ktoré prispievaja k oneskoreniu
¢i stanoveniu chybnej diagnézy. Tie
zahfnaji oneskoreny rast, neprospie-
vanie, rekurentné gastrointestinalne
a respirac¢né infekcie, ako aj symptomy
anémie (bledost, asténia, bolest hlavy
a tnava). Neurologické symptémy s
¢astym priznakom ochorenia a preja-
vuji sa vo forme periférnej neuropatie,
subakutnej kombinovanej degeneracie
miechy, svalovej slabosti, portach chddze
a ataxie (2).

Ochorenie je spdsobené patogén-
nymi mutaciami v géne GIF, ktoré veda
k poruche vnutorného gastrického fak-
tora (GIF). GIF zohrava esencialnu tlohou
v malabsorpcii vitaminu B12. V potrave
je vitamin B12 viazany na bielkoviny en-
zymov, z ktorych sa uvoliiuje Stiepenim
prostrednictvom pepsinu. Haptokorin
tvoreny slinnymi Zlazami v dutine Gstnej

sa viaZe na uvolneny vitamin B12 a chrani
ho pred denaturaciou zalido¢nou ky-
selinou pri transporte do duodena.
Pdsobenim pankreatickych Stiav sa vi-
tamin B12 uvolni z vizby na haptokorin
a viaze sa na vnutorny gastricky fak-
tor produkovany parietdlnymi bunkami
zaludka. Komplex GIF-B12 umozZiiuje
endocytdzu vitaminu B12 mukozalnymi
bunkami distalneho ilea. Mutacie v géne
GIF vedu k zniZeniu tvorby a/alebo
k Gplnej strate vnatorného gastrického
faktora v zalidocnej Stave, abnormalnej
vnimavosti vnatorného faktora na de-
gradaciu pepsinom alebo zniZenej afi-
nite k ileAlnemu receptoru pre komplex
GIF-B12 (2).

Charakteristickym znakom defi-
citu vnutorného faktora je nizka kon-
centracia kobalaminu v sére a megalo-
blastova anémia. Tieto znaky umoziuj
odlisit ochorenie od inych portch me-
tabolizmu vitaminu B12, predovS§etkym
od deficitu transkobalaminu a metyl-
malonovej acidurie, pre ktoré je typicka
normalna koncentracia kobalaminu
v sére. Dnes je preferovanou diagnos-
tickou metédou stanovenie sérovej
koncentracie aktivneho B12, tzv. holo-
transkobalaminu. Sekrécia zalidoénych
kyselin je zvy¢ajne pritomna, ale pacienti
mozu vykazovat nizky alebo chybajtci
vnatorny faktor. Ochorenie je charak-
teristické zvySenym mnozstvom kyseliny
metylmalénovej a celkového homocys-
teinu v moci. Genetické vySetrenie je
jedinou metoddou na jednoznacné stano-
venie diagnozy (3).

V diferencialnej diagnostike je
potrebné vylacit Imerslund-Gréasbeck
syndrém, nedostatok transkobalaminu
II, metylmalénov acidariu s ho-
mocystintriou typu cblF a ziskanu

perniciéznu anémiu spdsobent
autoimunitnym ochorenim alebo
infekciou Helicobacter pylori (1).

Standardizovana lie¢ba
pozostava z tyzdennych az mesacénych
intramuskularnych injekcii vitaminu
B12. Intravenézna liecba hydroxoko-
balaminom sa preferuje pred kyanoko-
balaminom, ktory sprevadza vyrazna
bolest svalov a vyskyt oftalmo-neuro-
logickych vedlajsich ti¢inkov. Peroralne
podavanie vitaminu B12 moéZe byt
neucinné a neodporuca sa (4).
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