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HYPERBILIRUBINEMIE
GILBERT SYNDROM

BILIRUBIN O

Bilirubin je zluCovy pigment, ktery vznika pfi katabolizmu
hemu. Normalni hodnoty celkového bilirubinu v séru
by nemeély pfFekrocit hranici 17 umol/l.

HYPERBILIRUBINEMIE

Hyperbilirubinemie je zplsobena zvysenou hladinou
nekonjugované nebo konjugované slozky bilirubinu.

Molekuldrné genetické vySetfeni je v indikovanych pfipadech
nebo v ramci diferenciadlni diagnostiky velmi uzitec¢nou
pomuckou pfi stanoveni dédi¢nych forem hyperbilirubinemie
zejména u Gilbert syndromu (GS).

GS je benigni formou nekonjugované hyperbilirubinemie
bez poskozeni jaterniho parenchymu s pfiznaky obcasného
zeZloutnuti sklér a pripadného abdominalniho diskomfortu.
Hladiny celkového bilirubiny se pohybuji nad 17 umol/|,

ale vétSinou nedosahuji vyssi hodnoty nez 80 umol/L.

Z dlvodu vysoké frekvence vyskytu GS v indoevropské populaci (16%), je nutno myslet na tuto afekci zejména
v pediatrickych, internistickych a infekénich ambulancich. Vice nez 99 % pfipadl GS je zpisobeno jednou
mutaci v regulacni oblasti genu UGT1A1 (tzv. inzerce TA dinukleotidu).

Odbornosti, které mohou vysetreni indikovat : pediatr, internista, gastroenterolog, infektolog, onkolog a dalsi.
Vysledek obdrzite standardné do 10 pracovnich dnl. Zprdva je stru¢nd, udadva genotyp a v zadvéru popsan
vysledek potvrzujici GS, prenasecstvi nebo vylucujici GS vice nez 99 %.

Necelé jedno procento pacientll md mutaci v kddujici oblasti UGTTAT1. V pfipadé potreby je laborator schopna
sekvenovat cely gen, stejné jako v pfipadé indikace na potvrzeni Crigler-Najjar syndromu typu | a/nebo Il.

V pfipadé podezfeni na toto onemocnéni prosim doporucte pacienta ke genetické konzultaci na rozsifenou
analyzu fomou NGS sekvenovani (toto vysetrfeni nem@ze indikovat jind odbornost). Kontakt pro objednani
pacienta je uveden nize. Podobné postupujte, kdyz mate podezieni na konjugovanou hyperbilirubinemii
(syndromy Rotor a Dubin-Johnson).

DALSI INFORMACE:

Laboratof: Q 556416 232 & www.agellab.cz
Ambulance klinické @ Novy Ji¢in, Revoluéni 2214/35 @ Praha, Chlumé&anského 497/5, Praha 8

genetiky: 602 632 736 601 122 152



