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SDĚLENÍ Z PRAXE
Dubinův-Johnsonův syndrom – kazuistika

ruchy musí být přítomny dvě kopie mutova-

ného genu, jedna od každého rodiče.

Gen ABCC2
Gen ABCC2 se nachází na chromozomu 

10q24 a kóduje protein MRP2, který patří do 

skupiny transportérů ATP-vázaných proteinů, 

jež jsou zodpovědné za transport různých 

látek přes buněčné membrány. Protein MRP2 

hraje klíčovou roli v hepatobiliární exkreci kon-

jugovaného bilirubinu, žlučových kyselin, léků 

a dalších metabolitů. Porucha v tomto trans-

portu způsobená mutacemi v genu ABCC2 ve-

de ke kumulaci bilirubinu v jaterních buňkách.

Mutace a jejich důsledky
Existuje několik známých mutací v genu 

ABCC2, které jsou spojeny s  Dubinovým-

Johnsonovým syndromem. Tyto mutace 

mohou zahrnovat inzerce, delece nebo bo-

dové mutace, které vedou k předčasnému 

ukončení proteosyntézy nebo ztrátě funkce 

proteinu MRP2. 

V České republice je prevalentní mutace č. 

1013_1014delTG, která byla popsána českými 

autory v roce 2016 (4). 

Kazuistika
Naše kazuistické sdělení popisuje chlapce, 

pocházejícího z romské populace. Poprvé byl 

vyšetřený v gastroenterologické ambulanci 

v devíti letech pro náhodně zjištěnou hyper-

bilirubinemii praktickým pediatrem. Ikterus 

ani novorozenecká žloutenka u  chlapce 

popsána nebyla. Vstupně byla patrná pou-

ze konjugovaná hyperbilirubinemie, jaterní 

transaminázy včetně obstrukčních enzymů 

byly v normě (Bi celkový 54 µmol/l, Bi kon-

jugovaný 43,2 µmol/l, ALT 0,29 µkat/l, AST 

0,39 µkat/l, GGT 0,20 µkat/l, ALP 3,52 µkat/l). 

Žlučové kyseliny vstupně vyšetřeny nebyly. 

Dále byly vyloučeny infekční a autoimunitní 

hepatitidy. Ultrasonografické vyšetření bři-

cha bylo s normálním nálezem. V interním 

nálezu byl chlapec bez pozoruhodností, 

ikterus pozorován nebyl, bolesti břicha 

neměl. Gilbertův syndrom byl genetickým 

vyšetřením vyloučen. Ve věku 10–16 let byl 

chlapec sledován, vždy při kontrolách patrná 

konjugovaná hyperbilirubinemie, jaterní 

transaminázy, včetně obstrukčních enzymů 

po celou dobu bez elevace, žlučové kyseliny 

pokaždé v normě. Intermitentně rodinou i pa-

cientem popsán v domácím prostředí ikterus 

a intermitentní bolesti břicha, vždy lokalizo-

vané do hypogastrií nebo periumbilikálně. 

Vzhledem ke špatné compliance se nepoda-

řilo vyzkoumat, zda bolesti břicha korelovaly 

s elevací bilirubinu.

Ve věku 16 let byl odeslán k dalšímu vy-

šetření na vyšší pracoviště, kde byl genetic-

ky potvrzen Dubinův-Johnsonův syndrom. 

U chlapce byla popsána homozygotní pato-

genní varianta c.1013_1014delTG. Jak již bylo 

výše uvedeno, tato varianta byla popsána v ro-

ce 2016, a je typická pro romskou populaci.  

Po prokázání DJS se již chlapec na další kon-

troly do gastroenterologické ambulance ne-

dostavil, o genetickém testování dalších členů 

rodiny bohužel nemáme informace. 

Závěr
Dubinův-Johnsonův syndrom je vzácná, 

geneticky podmíněná choroba, která má vět-

šinou benigní průběh. Diagnostika se zakládá 

na důkladném interním vyšetření, typických 

laboratorních parametrech a v neposlední 

řadě genetickém vyšetření. 

Správná diagnostika je zásadní pro dife-

renciaci od závažnějších onemocnění. Většina 

pacientů s Dubinovým-Johnsonovým syndro-

mem nevyžaduje žádnou specifickou léčbu, 

protože onemocnění je obvykle asympto-

matické. Klíčové je pacienty informovat o pří-

znacích, které by mohly naznačovat zhoršení 

funkce jater, jako jsou únava, bolesti břicha 

a ikterus. Dále je nutné informovat pacienta 

o jeho zdravotním stavu, aby v budoucnu ne-

byli mylně diagnostikováni s jinými závažněj-

šími hepatobiliárními onemocněními. 
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Graf 1.  Vývoj hodnoty bilirubinu uvedeného pacienta v čase
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