DUBINOV-JOHNSONOY SYNDROM — KAZUISTIKA
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Clanek na téma Dubintv-Johnson(v syndrom shrnuje zakladni poznatky tohoto
onemocnéni. Dale je zminén vyznam genetického vysetieni pfi podezieni na toto
onemocneéni. Zavérem je uvedeno kratké kazuistické sdéleni.
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autozomalné recesivni onemocnéni.

The article on Dubin-Johnson syndrome summarizes the basic knowledge of this con-
dition. It further discusses the significance of genetic testing when there is a suspicion
of this disease. In conclusion, a brief case report is presented.
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Dubindv Johnsonlv syndrom (DJS) je
vzécné autozomalné recesivni onemocnéni.
Popséano bylo v roce 1954 |ékafi Dubinem
a Johnsonem (1). Je charakterizované konju-
govanou hyperbilirubinemii. Jeho prevalence
v populaci je nizka (2). V urcitych regionech
je jeho vyskyt vyssi, dosahuje az prevalen-
ce 1:1500, jednd se naptiklad o Iran, Irdk,
Japonsko a Maroko. Dale je typicky vyssi vy-
skyt v romské populaci (3, 4).

Syndrom je c¢asto povazovan za benigni
stav, ktery obvykle nema zévazné zdravotni
dUsledky, avsak vyzaduje spravnou diagnos-
tiku a diferenciaci od jinych hepatobiliarnich
onemocnéni (5).

PFi¢inou DJS je mutace genu ABCC2. Gen
ABCC2 je zodpovédny za tvorbu transportni-
ho proteinu, ktery se nazyva multidrug resis-
tance protein 2 (MRP2). Protein MRP2 se podili
na transportu latek z bunék a je nezbytny pro
sekreci konjugovaného bilirubinu z hepato-
cytu do zlu¢ovych cest. Mutace ABCC2 ge-
nu vede k tomu, ze MRP2 protein je méné
exprimovany na kanalikuldrni membrané

hepatocytu. Konjugovany bilirubin se hro-
madi v hepatocytech, narlistd konjugovany
bilirubin v séru (2).

Hlavnim klinickym pfiznakem je kontinu-
alni nebo intermitentni ikterus a méné ¢asto
mirnd hepatomegalie. Nékdy je popisovéna
tupd bolest v oblasti jater, celkova slabost,
Unava a ztrata chuti.

Pfiznaky se mohou projevit jiz v kojenec-
kém ale i détském véku a neovliviuji rdst ani
vyvoj. Laparoskopicky mize prekvapit napad-
né tmava barva jater (,Cerna jatra”) (6).

Typickym laboratornim znakem pro DJS je
konjugovana hyperbilirubinemie a bilirubinu-
rie — viz vyse. Jaterni transamindzy jsou obvyk-
le ve fyziologickych mezich (7). Onemocnéni
ma dobrou prognézu a l1é¢ba neni potiebna.
V diferencialni diagnostice je nutné pomyslet
na dalsi syndromy, pro které je typickd kon-
jugovand hyperbilirubinemie, a to zejména
Rotordv syndrom (8).

Genetické vysetieni je nezbytné k defi-
nitivni diagnostice Dubinova-Johnsonova
syndromu. Syndrom je dédén autosomalné
recesivné, coz znamena, Zze pro projeveni po-
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