Dubintv-Johnsoniv syndrom

Dubintv-Johnsondv syndrom (OMIM #237500 (https://omim.org/entry/237500)) je autozomalné recesivni
onemocnéni charakterizované juvenilni konjugovanou hyperbilirubinémii. Je zplisoben mutaci genu pro
pumpu ABCC2/MRP2 na chromozomu 10q24, kterd transportuje glukuronidovany bilirubin a néktera xenobiotika z
hepatocytu do Zlucovych cest. Konjugovany bilirubin se pak z hepatocytl dostava G¢inkem podobné pumpy
ABCC3/MRP3 do krve.

Syndrom byl popsan v r. 1954. Mirn& konjugovana hyperbilirubinémie se rozviji kratce po narozeni nebo v détstvi.
Kromé Zloutenky a bilirubinurie se mohou objevovat bolesti bficha, Gnava a mirné zvétSenf jater. Priznaky se
zhorsuji pri interkurentnich onemocnénich.

Onemocnéni je velmi vzacné, ¢astéjsi vyskyt byl vdak popséan v uzavienych komunitach (u irdnskych Zidd méa
¢etnost 1 na 130017,

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= Juvenilni hyperbilirubinemie
= Rotordv syndrom
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