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Streszczenie:

Fruktozo?1,6?bisfosfataza (FBP?1,6) jest jednym z enzymowglukoneogenezy. Enzym ten jest obecny w
wielutkankach, np. w w2trobie, nerkach, mi??niach i jeliciecienkim.Deficyt FBP?1,6 jest rzadk?,
genetycznie uwarunkowan?chorob?, ktér? dziedziczy si? autosomalnie recesywnie.Noworodki i ma?e
dzieci maj? objawy Klinicznecharakteryzuj?ce si? epizodami hipoglikemii i kwasicymetaboliczng.
Potwierdzeniem deficytu fruktozo-71,67bisfosfatazy jest oznaczenie braku aktywno?ciFBP?1,6 w
bioptacie w?2troby lub w leukocytach.Wczesne rozpoznanie wrodzonego deficytu fruktozo-
?1,67bisfosfatazy jest wa?ne ze wzgl?du na mo2iwo??szybkiego wdro?enialeczeniai prawid?owe opieki
medycznejdzieci i ich rodzin dotkni?tych tym defektemgenetycznym.W w2trobie FBP?1,6 zngjduje si? w
cytoplazmie hepatocytoww okolicy ?y?y wrotnej. Po uszkodzeniu komorkifruktozo?1,6?bisfosfataza
dyfunduje na zewn?trz, wi?cmo?e by? oznaczanaw surowicy. Wzrost aktywno?ci

FBP?1,6 w surowicy 2wiadczy o uszkodzongj funkcji w2troby.Fruktozo?1,67bisfosfataza zngjduje si?
rowniew cytozolu komorek cewek nerkowych proksymalnych.Zwi?kszone wydalanie FBP?1,6 do moczu
wskazuje nauszkodzenie kanalikow nerkowych proksymalnychu dzieci z zespo?em nerczycowym.

Abstract:

Fructose?1,67bi sphosphatase (FBP?1,6) is one of the keyenzymes of gluconeogenesis. It is present in
differenttissues and organsincluding liver, kidney, muscles andsmall intestine.FBP?1,6 deficiency isa
rare genetic disorder with anautosomal recessive inheritance. The newborn infantsand small children
suffering from FBP?1,6 deficiencyhave characteristic clinical features of recurrent hypoglycemiaand
metabolic acidosis. The early diagnosisof FBP?1,6 deficiency can be made by FBP?1,6 assayin liver
biopsy or leukocytes. Detection of FBP?1,6 isimportant both for effective genetic consultation andfor a
proper postnatal care.FBP?1,6 islocated in the cytosol of periportal hepatocytes.After their damage
FBP?1,6 diffuses out and maybe measured in the blood serum. High activity of
serumfructose?1,67bisphosphatase reflects liver functionimpairment. Fructose?1,67bi sphosphatase



(FBP?1,6) isalso localized in the cytosol of epitheliocytes of renalproximal tubules. In children with
nephrotic syndrome the cell membranes of epitheliocytes are damagedtherefore FBP?1,6 is released into
the urine.



