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Az esetek kb. 90%-aban a JAG1 gén mutacidja
okozza a betegséget. Megkozelitdleg 7%-ban a
20-as kromoszoma rovid karjanak delécidja
okozza, mely a JAG1 gént is érinti. A
fennmaradoknak NOTCH2 gén érintettség miatt
alakul ki a betegsége. Autoszomalis dominans
oroklésmenetet mutat.

A diagnozis felallitasahoz legalabb harom jellemzd
sziikséges az alabbiak koziil:

. cholestasis,

. cardialis defektus,

. csontrendszeri rendellenességek,
. szemészeti eltérések és

. karakterisztikus arcvonasok.

Az Alagille-szindroma intrahepatikus epeut
dysplasiaval jar (tal szlik, malformalt vagy tal
kevés az epevezetékek szama) Ennek
kovetkezménye a majkarosodas, az epe ugyanis
nem tud kiiirlilni a majbol, felhalmozddik,
fibrosist okozva, igy a maj nem tudja a
méregtelenitd funciodjat ellatni. Az Alagille-
szindroma tiinetei tehat a majkarosodas miatt az
icterus, viszketd bor és a koleszterin depozitok
lerakodasa a borben, az in. xanthoméak. Gyakran
fordul el6 a betegségben cardialis érintettség, az
enyhe sziv rendellenességektol akar Fallott-
tetralogidig is. Jellegzetes arcdysmorphiaval jaro
korkép, de inkabb altalanos jegyeket mutatnak az
érintettek:

e széles, eldredomborodo homlok,
*  mélyen 1l6 szemek,
* pici, hegyes all.

Pillang6 alaku csigolyadeformitas, embryotoxon

posterior gyakori kisérdjelensége a betegségnek.




