ABSTRAK

FAKTOR-FAKTOR GENETIK PADA CHOLELITHIASIS

ShylviaLie, 2007 Pembimbing : Freddy Tumewu Andries, dr., M.S.

Cholélithiasis adalah terdapatnya batu kolesterol atau batu pigmen di vessica
fellea. Beberapa penelitian menduga faktor-faktor genetik sangat berperan pada
terjadinya penyakit ini. Tujuan penulis menulis Karya Tulis IImiah ini untuk
mengetahui faktor-faktor genetik apa saja yang berperan pada cholelithiasis.

Faktor-faktor genetik pada pembentukan batu kolesterol adalah apo E3, apo
E4, del Xbal pada apo B-100, S'bl, Hmgcr, Soat2, Sc22al, LITH genes, mutasi
LRPAP1 untuk membentuk RAP, mutas CYP7A1l, mutass ABCGS8, mutasi
ABCB4, mutasi gen untuk hepatocanalicular phosphatidylcholine transporter,
peningkatan aktivitas CETP, penurunan ekspresi reseptor CCK-A, penurunan
ekspresi PGC-1, disfungsi reseptor CCK 1, dan defisiensi 1L-4.

Faktor-faktor genetik pada pembentukan batu pigmen adalah LITH genes,
mutasi gen yang mengkode ileal bile salt transporter, variasi promoter UGT1A1,
penurunan ekspresi reseptor CCK-A dan disfungs reseptor CCK 1.

Kesimpulan dari Karya Tulis IImiah ini adalah faktor-faktor genetik yang
berperan pada cholelithiasis meliputi gen-gen apolipoprotein, reseptor, enzim
pengatur pada hepar dan gen-gen lain yang berperan pada cholelithiasis. Di
samping itu, pengaruh lingkungan sebagai pencetus tetap berperan pada
pembentukan batu empedu.

Kata kunci : cholelithiasis, gen apolipoprotein, gen reseptor, gen enzim pengatur
pada hepar
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ABSTRACT

GENETIC FACTORSIN CHOLELITHIASIS

ShylviaLie, 2007 Tutor : Freddy Tumewu Andries, dr., M.S.

Cholelithiasis is the presence of cholesterol stones or pigment stones in the
gallbladder. Some studies suggest strong genetic component in the causation of
this disease. The aim of this paper isto find out genetic factors in cholelithiasis.

Genetic factors in the formation of cholesterol stones are apo E3, apo E4,
Xbal allele of apo B-100, S'bl, Hmgcr, Soat2, Sc22al, LITH genes, mutation in
LRPAP1 gene coding for RAP, mutation in CYP7Al, mutation in ABCGS,
mutation in ABCB4, mutation in hepatocanalicular phosphatidylcholine
transporter gene, high activity of CETP, lowered expression of CCK-A receptor,
lowered expression of PGC-1, dysfunction of CCK1 receptor and IL-4 deficiency.

Genetic factors in the formation of pigment stones are LITH genes, mutation
in ileal bile salt transporter gene, UGT1A1l promoter variation, lowered
expression of CCK-A receptor and dysfunction of CCK1 receptor.

It is concluded that genetic factors in the formation of gallstones are
apolipoprotein genes, receptor genes, hepatic regulatory enzymes genes, and
other genetic factors those have a role in cholelithiasis. Besides the mentioned,
triggers from environment still have a role in the formation of gallstones.

Key words : cholelithiasis, apolipoprotein genes, receptor genes, hepatic
regulatory enzymes genes
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