1. Testa nosaukums

ZILBERA SINDROMA DIAGNOSTIKA

2. Angluval. - Gilbert’s syndrome diagnostics

3. Iss raksturojums

Zilbéra sindroms ir stavoklis, kas raksturojas ar periodiski paaugstinatu bilirubina
[imeni asinis (hiperbilirubinémija). Bilirubins ir substrats, kas rodas eritrocitu
sabruk$anas rezultata. Tas tiek izvadits no organisma tikai péc tam, kad tiek saskelts
aknas. Zilbéra sindroma pacientiem bilirubins netiek saskelts, tas uzkrajas asinsrité
- tadé| ari viens no redzamakajiem slimibas simptomiem ir dzelte, jo bilirubinam ir
oranzi-dzeltena krasa.

Zilbéra sindroms parasti tiek atklats pieaugusajiem. Bilirubina limena paaug-
stinaanas asinsrité (hiperbilirubinémija) parasti sastopama, kad organisms ir
paklauts stresam - dehidratacijas, badosanas, smagas fiziskas aktivitates, slimibas,
menstruaciju laika. Retak sastopami ari citi simptomi, tacu aptuveni 30 % Zilbéra
sindroma pacientu nav nekadu klinisku simptomu, to atklaj nejausi, veicot regularas
veselibas parbaudes.

Kadas genétiskas izmainas izraisa Zilbéra sindromu?

Zilbéra sindromu izraisa UGT1TA1 géna izmainas. Sis géns nodrosina par bilirubina
saskelSanu atbildiga enzima pareizu veido$anos.

Visbiezak sastopama genétiska variacija ir UGTTA1*28 variants - 7, nevis 6 TA
nukleotidu atkartojumi. Sis izmainas ietekmé enzima produkciju un samazina ta
funkcijas.

Janem véra, ka UGTTA1 géns nodrosina ari dazadu medikamentu saskel$anu or-
ganisma, pieméram, paracetamola, steroido hormonu, ksenobiotiku (irinotecan).
Pacientiem, kuriem sastopams UGT TA1*28 génavariants, irdaudzlieladks toksicitates
risks, lietojot $os medikamentus, jo tie netiek saskelti un uzkrajas asinsrité.

4. Metode

Augstas izskirtspéjas kusanas liknu analize (HRM - High Resolution Melting).
Amplificéto fragmentu garuma polimorfisms (AFLP - Amplified Fragment Length
Polymorphism).

5. Stobrina markéjums, asinu uzglabasanas laiks, izmekléjamais materials

e Markéjums - violets stobrins ar EDTA (antikoagulants).
lzmekléjamais materials: asinis

* Materiala uzglabasanas laiks:
o istabas temperattra (15-25 °C) - 24 stundas;
o ledusskapt (2-8 °C) - 2 dienas.
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6. Referentas vertibas

Konstatétais genotips

UGT1AT *1/*1

Konstatétais genotips neapstiprina Zilbéra sindromu.

Lietojot medikamentus, ko metabolizé UGT1A1 enzims, toksicitates risks nav pa-
augstinats.

Konstatétais genotips
UGT1A1 *1/*28

Konstatétais genotips neapstiprina Zilbéra sindromu.
Lietojot medikamentus, ko metabolizé UGT1A1 enzims, toksicitates risks ir nedaudz
paaugstinats.

Konstatétais genotips
UGTTAT *28/*28
Konstatétais genotips apstiprina Zilbéra sindromu.

Lietojot medikamentus, ko metabolizé UGT1A1 enzims, toksicitates risks ir pa-
augstinats.

e https://ghr.nlm.nih.gov/condition/gilbert-syndrome

* http://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/gilberts-syndrome/basics/definition/
con-20024904
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