Criglerav-Najjaruv syndrom

- [ =m o
Crigleruv-Najjaruv syndrom I. typu
= AR dédi¢ny kompletni defekt bilirubin-uridin-difosfat-glukuronyl-
transferdzy (UDPG-transferazy, UGT1A1l (http://omim.org/entry/1917
40)) hepatocytd.
= Nejtézsi neprimd (nekonjugovana) hyperbilirubinémie s ¢asnymi
komplikacemi (jadrovy ikterus).
Etiologie

= Uplné chybéni bilirubin-uridin-difosfat-glukuronyl-transferazy -
porucha konjugace bilirubinu - bilirubin nemdaze byt vylu¢ovan zluci

Klinicky priubéh
= |kterus s prudkym vzestupem nekonjugovaného bilirubinu béhem
prvnich hodin zZivota.
= Zlu¢ je bezbarva.
= Stolice je hnéda - prestup nekonjugovaného bilirubinu strevni
sliznicf.
= Moc je svétla, nelze v ni prokdzat bilirubin (nekonjugovany
neprechazi do moci)
= Bez terapie se brzy rozviji jadrovy ikterus.
Diagnostika
= Aktivita UDPG-transferdzy v jaterni tkani chybi.
Terapie
= |ntenzivni fototerapie a vyménna krevni transfize, podavani

cholestyraminu.
= Transplantace jatertl,

Criglertiv-Najjaruv syndrom Il. typu
= AR dédi¢ny ¢astecny defekt bilirubin-uridin-difosfat-glukuronyl-
transferdzy (UDPG-transferazy) hepatocytd.
= Mirna neprima (nekonjugovanad) hyperbilirubinémie.
Klinicky prabéh

= |kterus s nekonjugovanou hyperbilirubinémii.
= Zlu¢ a moc je zbarvend, |ze prokdzat konjugovany bilirubin.

Diagnostika
= Aktivita UDPG-transferazy v jaterni tkani je snizena.
Terapie

= Indukce enzymu fenobarbitalem!t],

Odkazy
Souvisejici clanky

= Hyperbilirubinemie novorozenct a kojencd
= Juvenilni hyperbilirubinémie
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