Rotoruv syndrom

Rotortiv syndrom (OMIM #237450 (https://omim.org/entry/237450)) je jednou z pfi¢in juvenilnich
konjugovanych hyperbilirubinemii. Jde o vzacné autozomalné recesivni onemocnéni. Objevi se pri sou¢asném
defektu dvou transportérl organickych aniontl (organic anion transporting polypeptides, OATPs), protein(
OATP1B1 a OATP1B3 (produkty gend SLCO1B1 a SLCO1B3).

Priznaky Rotorova syndromu jsou velmi podobné syndromu Dubinovu-Johnsonovu. Kratce po narozeni nebo v
détstvi se rozviji mirna konjugovana hyperbilirubinemie a objevi se bilirubinurie. Oba syndromy lIze rozlisit
specialnimi vysetfenimi (pfi Rotorové syndromu jatra pomaleji vychytavaji diagnostické latky anionické povahy;
Dubin@v-Johnsondv syndrom je naproti tomu charakterizovan pigmentovymi depozity v hepatocytech).

Cetnost Rotorova syndromu se odhaduje zhruba na 1 na 1 milion; pfedpoklada se vsak, ze v rliznych populacich
se mlze znacné lisit.

Vzhledem k tomu, Ze transportéry OATP1B1/3 kromé konjugovaného bilirubinu vychytavaji i fadu dalSich latek
véetné& mnoha lékl, predpoklada se, Ze nékteré 1éky podané v obvyklém ddvkovani mohou u pacientl s
Rotorovym syndromem vykazovat i zivot ohrozujici toxicitu.
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