
Terapia
L’unica terapia disponibile al momento consiste nell’e-
liminazione dalla dieta di tutte le fonti di fruttosio, 
saccarosio e sorbitolo. Questo può sembrare di facile 
applicazione, in realtà (non lo è) perché il fruttosio ol-
tre che nel miele, in tutta la frutta, nella verdura e negli 
ortaggi, si trova in numerosissime fonti “nascoste”. 
Molti prodotti in scatola, come per esempio salse, 
cereali per la prima colazione, condimenti per insalate, 
contengono zuccheri aggiunti utilizzati dalle industrie 
alimentari per ottenere un sapore più gradevole e mi-
gliorare la conservazione. Persino il pane, anche quello 
non dolcificato, può contenere tracce di zucchero, uti-
lizzato per permettere una migliore lievitazione. Le pa-
tate contengono tracce di saccarosio, e anche limone 
aceto e vino comunemente usati in cucina sono vietati. 
Anche gli insaccati crudi, cotti, stagionati o affumicati 
possono contenere, come conservante, il saccarosio. 
Al riguardo è consigliabile leggere attentamente gli in-
gredienti.
I prodotti per diabetici sono spesso dolcificati con 
fruttosio o sorbitolo.
Tutte le medicine in forma liquida, generalmente 
contengono saccarosio e/o sorbitolo.

Ereditarietà
La Fruttosemia è una malattia genetica autosomica re-
cessiva cioè è necessaria la presenza di entrambi i geni 
alterati perché si manifesti. Sono fruttosemici gli omo-
zigoti (entrambi i geni mutati) e gli eterozigoti compositi 
(entrambi i geni mutati ma con mutazioni diverse). 
Gli eterozigoti “semplici” (un solo gene mutato) possono 
essere portatori sani cioè non manifestano l’a malattia 
ma la possono trasmettere per via ereditaria.
La tabella sottostante riassume la probabilità della tra-
smissione ereditaria dell’intolleranza:

L’Associazione
L’AIF è composta principalmente da pazienti e genitori di 
pazienti affetti da questa patologia genetica. Il suo sco-
po principe è quello di rendere migliore la vita di chi deve 
combattere quotidianamente con questa patologia attra-
verso diversi campi di azione tra cui informazione, ricerca 
scientifica, sensibilizzazione delle istituzioni, delle aziende 
farmaceutiche e del settore alimentare e della ristorazione.

Aiutaci ad aiutare i fruttosemici
Dona il tuo 5xmille all’AIF C.F. 94211650638
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Genitori Figlio

Sano P.Sano Fruttosemico

Entrambi sani 100% 0% 0%

Uno portatore sano e uno sano 50% 50% 0%

Entrambi portatori sani 25% 50% 25%

Uno fruttosemico e  
un portatore sano

0% 50% 50%

Uno fruttosemico e uno sano 0% 100% 0%

Entrambi fruttosemici 0% 0% 100%
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Intolleranza Fruttosio Onlus

Fruttosemia 
Quando la frutta

è veleno!

La frutta fa bene...
...ma non a tutti!
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Cos’è la Fruttosemia
La Fruttosemia, o Intolleranza Ereditaria al Fruttosio, 
è una malattia metabolica ereditaria rara dovuta alla man-
canza dell’enzima Aldolasi-B presente principalmente nel 
fegato. I fruttosemici non possono metabolizzare il frutto-
sio che va così a danneggiare irrimediabilmente il fegato, i 
reni e il piccolo intestino. Il fruttosio accumulato nel fegato 
interferisce con l’attività di numerosi altri metaboliti epatici 
impedendo la trasformazione del glicogeno e la sintesi del 
glucosio. Per questo motivo un paziente fruttosemico 
può andare incontro ad una grave e talvolta letale crisi 
ipoglicemica in seguito all’ingestione di fruttosio.

Come si manifesta
La fruttosemia si manifesta generalmente nella prima in-
fanzia al momento dello svezzamento, ovvero quando 
nella dieta del neonato vengono introdotti per la prima 
volta alimenti contenenti fruttosio, saccarosio o sor-
bitolo spesso contenuti nei latti artificiali per neonati.  
In questa fase la sua precoce diagnosi è molto impor-
tante per evitare conseguenze gravi. Infatti, in bambini 
fruttosemici, una prolungata ingestione di fruttosio porta 
ad un rapido peggioramento delle condizioni generali, del-
la funzionalità dei reni e soprattutto del fegato.
I bambini sviluppano una avversione naturale per tutti 
i cibi che contengono fruttosio: dolci, bevande zucche-
rate, frutta, verdura ecc.. Molti genitori inconsapevoli 
che il rifiuto sia correlato alla fruttosemia tendono a for-
zare il bambino all’ingestione di tali cibi e questo rende 
questa patologia ancora più pericolosa in età pediatrica. 
Alcuni dei casi di morte neonatale per complicazioni 
epatiche sono conseguenza di una fruttosemia non 
diagnosticata.
Talvolta, nonostante la sintomatologia accompagni il frut-
tosemico dallo svezzamento, la diagnosi avviene in età 
adulta quando la persona generalmente riporta sintomi 
di “allergia alimentare” a qualcosa di non ben definito 
Anche se generalmente gli adulti non diagnosticati hanno 
una spiccata avversione per i cibi contenenti fruttosio la 
diagnosi rimane molto importante anche in età adulta. 
Infatti la continua ingestione inconsapevole di fruttosio, 
“nascosto” in preparati industriali ed in molti alimenti o 
magari lo sforzo nell’ingerire alcuni alimenti quali frutta e 
verdura nonostante la propria avversione, è causa di pro-
blemi epatici, renali ed intestinali gravi.

I sintomi
Nei primi mesi di vita i primi sintomi sono:

• Vomito
• Rifiuto degli alimenti contenenti fruttosio
• Diarrea
• Ritardo della crescita
• Ipoglicemia
• Sonnolenza
• Transaminasi alterate, fegato steatosico

e in caso di prolungata assunzione di fruttosio perché non 
diagnosticata:

• Emorrargia intestinale
• Convulsioni
• Shock
•  Gravi danni epatici e renali che possono causare 

coma e morte

Negli adulti:
•   Avversione verso alimenti contenenti fruttosio sacca-

rosio e sorbitolo
• Transaminasi alterate, fegato steatosico

Dopo l’assunzione di dolci o frutta si manifestano sintomi 
più o meno intensi di:

• Nausea e vomito
• Diarrea
• Ipoglicemia
• Sudore freddo
• Talvolta perdita di coscienza e/o coma 

Sinopsi clinica
Possono essere presenti una o più delle seguenti alterazioni:
• Crescita: Scarso incremento ponderale, bassa statura, 
• Alterazione del metabolismo: Ipoglicemia, intolleranza 
al fruttosio, acidosi metabolica, acidosi lattica
• Apparato gastrointestinale: epatomegalia, cirrosi, san-
guinamento gastrointestinale
• Pelle: Ittero
• Sistema nervoso: Convulsioni da ipoglicemia
• Rene: Acidosi tubulare prossimale
• Laboratorio: deficit di Fructose-1,6-bisphosphate al-
dolase-B, iperbilirubinemia, iperuricemia, iperuricosuria, 
glicosuria, aminoaciduria transitoria, ipofosfatemia, fosfa-
turia, bicarbonaturia, ph urinario elevato, livelli elevati di 
magnesio plasmatico ed urinario

Diagnosi
La diagnosi può essere sospettata sulla base della sto-
ria alimentare e del quadro clinico. Il miglioramento del 
quadro clinico ottenuto con l’eliminazione delle fonti di 
fruttosio, saccarosio e sorbitolo dalla dieta, rinforza il so-
spetto diagnostico. 

La diagnosi è  effettuata mediante l’analisi del DNA e/o 
la biopsia epatica:

•   analisi del DNA 
richiede una minima quantità di sangue come per le 
normali analisi cliniche

•  biopsia epatica 
più invasiva perché effettuata prelevando un piccolo 
campione epatico sul quale viene fatto il dosaggio 
enzimatico

Assolutamente da evitare il test da carico di fruttosio 
(Breath test) difatti produce gravissimi effetti.
Sono stati riportati diversi casi di decessi di pazienti 
dopo la somministrazione di tale carico, poiché in tali 
test sono impiegate soluzioni contenenti fruttosio per via 
endovenosa letali per i soggetti affetti da IEF.
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