
TEST EFFECTUÉS 

Maladies diagnostiquées Gènes testés 

Cholestase intrahépatique récurrente 
bénigne 

ATP8B1, ABCB11  
 

Cholestases intrahépatiques progressives 
familiale et gestationnelle 

ABCB4, ABCB11 ATP8B1, NR1H4  
 

Maladie de Dubin-Johnson 
ABCC2  
 

Hémochromatose de type 2, 4 
HAMP/SCL40A1  
 

Lithiases biliaires et les Phytostérolémies 
ABCG5, ABCG8 
 

Pathologies hépato-biliaires lithiasiques 
et/ou cholestatiques d’origine génétique 

GPBAR1, SLC4A2, AQP8 
 

Lithiase biliaire à faible niveau de 
phospholipides 

ABCB4 
 

 


