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Funkce jater mliZe byt poSkozena riznymi faktory, v€etné genetickych onemocnéni. Cilem
této bakalarské prace je sepsani existujicich informaci a piehled jednotlivych geneticky
podminénych onemocnéni jater.

Mezi nemoci s nejvétsi incidenci v populaci patii Dubin-Johnsoniv syndrom, Rotortiv
syndrom, Crigler-Najjariv syndrom a Gilbertiv syndrom. Jednd se o dédicné
hyperbilirubinémie charakterizované genetickou poruchou v metabolismu bilirubinu. Kromé
Gilbertova syndromu jsou velmi vzacné, avSak relativné nizka prevalence a incidence nejsou
divodem pro odloZeni jejich diagnostiky. U vétSiny nehrozi zadné komplikace, a ani nevyzaduji
zadnou 1é¢bu. Vyjimkou je Crigler-Najjartiv syndrom, ktery neléceny konci smrti.

Wilsonova nemoc a dédicnd hemochromatoza patii mezi vrozené poruchy metabolismu
kovli. Wilsonova nemoc je vzacné onemocnéni zptisobené poruchou metabolismu meédi. Pri
dédicné hemochromatéze dochdzi k nadmémému ukladanim zeleza v jatrech a dalSich
organech. Deficit alfa-1-antitrypsinu je charakterizovany poruchou tvorby alfa-1-
antitrypsinového proteinu.

Z vyhledanych informaci o jednotlivych geneticky podminénych nemocech jater bylo
provedeno porovnani jejich podobnosti a vzajemnych rozdila v klinickém obrazu, diagnostice,

terapii, prevalenci a incidenci.
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