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Sissejuhatus

Gilberti sindroom (GS) on healoomuline parilik
bilirubiini ainevahetuse hadire maksas, mille tagajarjel
tSuseb veres toksilise bilirubiini tase (joonis 1).

Bilirubiin on punaste vereliblede (erUtrotsiitide)
IGhustumise tagajarjel vabaneva heemi laguprodukt.
Bilirubiini pdhikogus tekib maksaviliselt (pdrnas
naiteks) ja satub vees Ilahustumatuna verre
(konjugeerimata ehk vaba bilirubiin). Veres seondub
bilirubiin albumiiniga ning transporditakse maksa, kus
bilirubiin lahkub albumiini kiljest ja konjugeeritakse
glikuroonhappejadkidega. Selle protsessi tulemusel
saadakse konjugeeritud bilirubiin, mis on vesilahustuv
ja suhteliselt kahjutu. Konjugeeritud bilirubiin valjub Bile

organismist rooja ja uriiniga. Seega on maksa roll teha -+ Enterohepatic ‘
circulation

Liver
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water-soluble)

mitte- konjugeeritud toksilisest bilirubiinist Urine
konjugeeritud  kahjutu  bilirubiin, mis  saaks
organismist valjuda.

Urobilinogen

Urobdin {oxidssed urobiinogen)

Stercobilin (oxidised urobilinogen)

Joonis 1. Bilirubiini ainevahetus organismis.
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Tekkepohjused

Gilberti siindroom on pdhjustatud muutusest 2. kromosoomil asuvas UGT1A1 geenis. Inimesel on
normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-st
kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo — tiitarlapsel kaks X-kromosoomi
(46;XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt parib laps Ghe kromosoomi isalt, teise
emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles sisalduv informatsioon on vajalik organismi
toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu retsept, mis annab tapseid juhiseid, kuidas organism peab
arenema, kasvama ja funktsioneerima.

UGT1A1 geen toodab ensltimi UDP-glikuronosultransferaas, mis asub maksas. Ensiiim teeb vees
mittelahustuvast bilirubiinist vees lahustuva kahjutu vormi, mis seejarel valjub organismist valjaheite
ja uriiniga. Ensiimi defekti korral ei ole maks véimaline korraga palju bilirubiini konjugeerima e vees
lahustuvaks muutma, mistdttu hakkab organismis kuhjuma bilirubiin, mis pdhjustab Gilberti
siindroomi kliinilise pildi.



Esinemissagedus

Gilberti stindroomi esinemissagedus Ulemaailmselt on erinevates populatsioonides 4-16%. Haigus
avaldub sagedamini meestel kui naistel, mis tuleneb ilmselt meeste organismi suhteliselt kdrgemast
paevasest bilirubiini tootmisest.

Kliiniline pilt

Gilberti stindroomi peamiseks siimptomiks on episoodidena kulgev ikterus e naha, limaskestade ja
silma klaaskeha kollasus, mis tuleneb konjugeerimata bilirubiini taseme tdusust organismis. Esimene
ikteruse episood tekib tavaliselt noorukieas, kui suguhormoonide tootmise intensiivistumine hakkab
mdojutama bilirubiini ainevahetust. Ikterus tekib episoodidena, mille vallandavateks teguriteks on
bilirubiini tootmist suurendavad olukorrad nagu paastumine, vedelikupuudus, hemollilis (punaste
vererakkude purunemine), febriilne palavik (>38 kraadi), flilsiline pingutus, stress ning naistel
menstruatsioon. Episoodide vahel on patsiendid Gldjuhul ilma siimptomiteta, kuid mdnel vdivad
esineda mittespetsiifilised kaebused nagu halb enesetunne, ebamugavustunne kdhus ja vasimus.
Samuti on GS-ga patsientidel sagedamini sapikivitdbe.

Parandumine

Gilberti siindroom vdib paranduda nii autosoom-retsessiivselt kui -dominantselt, olenevalt
mutatsiooni tlilibist. Autosoomne tdhendab, et muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas
nii mehel kui naisel ning seetdttu mdéjutab haigus molemat sugu vordselt.
Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mdélemad geeni alleelid kannavad muutust
UGT1A1 geenis. Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab Uhes alleelis haigusseoselist
muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse
kandjateks (joonis 2).
Retsessiivse GS-ga isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele:

- Kui partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%

- Kui partner samuti homosiigoot, siis 100%

- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vaga madal, vGrreldav tavapopulatsiooniga
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Joonis 2. Autosoom-retsessiivne parandumine. Modifitseeritud. Wikimedia, 2012.
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Autosoom-dominantne parandumine tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid Ghes
UGT1A1 geeni alleelis. Enamikel juhtudel on autosoom-dominantne muutus de novo ehk uustekkeline,
mis tdhendab, et kumbki vanematest muutust ei kanna. Harvematel juhtudel (ks vanematest kannab
samuti sama muutust Ghes geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab Gilberti siindroomi oma
jarglasele 50% tGendosusega.

Ravi ja kasitlus

Gilberti siindroom on healoomuline ning spetsiifilist ravi ei vaja. lkterust vallandavate tegurite tahele
panemine ja nende edaspidine valtimine aitab vdhendada kollasuse episoode.

Mitmed uuringud on leidnud, et kergelt tdusnud bilirubiini tase veres on antioksidatiivse ja
poletikuvastase toimega ning aitab seetdttu kaasa siidame- ja veresoonkonna haiguste ennetamises.
On leitud, et Gilberti slindroomiga isikutel vdib olla vdiksem slidame isheemiatdvesse ja teatud
kasvajatesse haigestumise risk.
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