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Bilirubín je hlavným produktom katabolizmu hému a jeho produkcia, metabolizmus 
a vylučovanie sú udržované v rovnováhe. Výsledkom narušenia tejto rovnováhy je 
hyperbilirubinémia, ktorá je charakterizovaná zvýšenými hodnotami bilirubínu v sére, 
pričom za fyziologické hodnoty sa považujú hodnoty nižšie ako 21 μmol/l. Kritickým 
enzýmom pre jeho elimináciu je bilirubín UDP-glukuronyltransferáza, ktorá zabez-
pečuje jeho premenu na hydrofilnú formu mono a diglukuronid. Enzým bilirubín UDP-
glukuronyltransferáza je kódovaný génom UGT1A1. Mutácie v tomto géne spôsobujú 
nekonjugovanú hyperbilirubinémiu – Crigler Najjar a Gilbertov syndróm. U kauka-
zoidnej populácie je Gilbertov syndróm spôsobený mutáciou v promótore génu 
UGT1A1 - A(TA)7TAA [1]. 

Translokácia bilirubínu do hepatocytov je zabezpečená transportným proteínom – 
OATP2, lokalizovaným v membráne hepatocytov, ktorý sa vyznačuje vysokou 
afinitou k bilirubínu [2]. Bolo identifikovaných niekoľko SNP polymorfizmov v tomto 
géne, pričom niektoré z nich môžu mať význam v metabolizme niektorých liečiv 
a taktiež môžu byť rizikovým faktorom pre vznik hyperbilirubinémie. 

Analyzovali sme skupinu deväťdesiatich náhodne vybraných jedincov na prítomnosť 
mutácií – A(TA)7TAA v géne UGT1A1 a A388G a 463C>A v géne OATP2. U týchto 
jedincov sme mali k dispozícií aj hodnoty celkového bilirubínu. Pomocou PCR-RFLP 
analýzy a fragmentačnej analýzy sme zistili zastúpenie jednotlivých mutácií v kontrol-
nom súbore. Pomocou porovnávania hodnôt bilirubínu a jednotlivých genotypov sme 
sa snažili zistiť vplyv uvedených mutácií na hladinu bilirubínu. V našej práci sme 
potvrdili, že mutácia A(TA)7TAA spôsobuje zvýšenú hladinu bilirubínu, keďže jedinci 
nesúci homozygotne mutáciu A(TA)7TAA mali štatisticky významne vyššie hladiny 
bilirubínu v sére. Na posúdenie vplyvu mutácií v géne OATP2 na hyperbilirubinémiu 
je potrebné rozšíriť počet členov súboru. Vzhľadom k tomu, že mutácie v géne 
UGT1A1 a pohlavné rozdiely ovplyvňujú hodnoty bilirubínu, štatistická významnosť 
vplyvu mutácií v géne OATP2 na takomto geneticky rôznorodom súbore sa nemusí 
zachytiť. 
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