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 Funkce jater může být poškozena různými faktory, včetně genetických onemocnění. Cílem 

této bakalářské práce je sepsání existujících informací a přehled jednotlivých geneticky 

podmíněných onemocnění jater. 

 Mezi nemoci s největší incidencí v populaci patří Dubin-Johnsonův syndrom, Rotorův 

syndrom, Crigler-Najjarův syndrom a Gilbertův syndrom. Jedná se o dědičné 

hyperbilirubinémie charakterizované genetickou poruchou v metabolismu bilirubinu. Kromě 

Gilbertova syndromu jsou velmi vzácné, avšak relativně nízká prevalence a incidence nejsou 

důvodem pro odložení jejich diagnostiky. U většiny nehrozí žádné komplikace, a ani nevyžadují 

žádnou léčbu. Výjimkou je Crigler-Najjarův syndrom, který neléčený končí smrtí. 

 Wilsonova nemoc a dědičná hemochromatóza patří mezi vrozené poruchy metabolismu 

kovů. Wilsonova nemoc je vzácné onemocnění způsobené poruchou metabolismu mědi. Při 

dědičné hemochromatóze dochází k nadměrnému ukládáním železa v játrech a dalších 

orgánech. Deficit alfa-1-antitrypsinu je charakterizovaný poruchou tvorby alfa-1- 

antitrypsinového proteinu. 

  Z vyhledaných informací o jednotlivých geneticky podmíněných nemocech jater bylo 

provedeno porovnání jejich podobnosti a vzájemných rozdílů v klinickém obrazu, diagnostice, 

terapii, prevalenci a incidenci.  
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