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Velký význam jater pro metabolizmus endogenních a exo-
genních látek je dobře znám (4, 12). Uplynulé století objevi-
lo mnohé detaily v průběhu metabolických procesů za fyziolo-
gických i patologických situací, v jejich regulacích nejrůzněj-
šími substráty a působky u zdravých i nemocných. Mezi játry 
a metabolicky podmíněnými chorobami můžeme najít obou-
stranný vztah. Primární metabolické poruchy jsou příčinou 
jaterní léze a naopak jaterní onemocnění, původně zcela jiné 
etiologie, vedou k metabolickým změnám, které mohou být 
často jen ztěží odlišitelné jako sekundární ale jistě ovlivňují 
proces vyvolaný původně třeba zcela jiným, získaným, zná-
mým agens, např. viry hepatitid (5, 11).

Dvacáté století přineslo nové poznatky. Posunulo naše di-
agnostické možnosti až na molekulární úroveň a terapii až 
k jaterní transplantaci. V posledních letech bylo mnoho po-
zornosti věnováno především virovým zánětům jater, takže 
se o nich můžeme dočíst v mnoha publikacích a monografi-
ích (10). Ale na onemocnění vyvolaná primárními porucha-
mi metabolizmu se poněkud zapomíná, přesto, že pro jejich 
četnost se s nimi setkává každý lékař a mnohé z nich může 
nejen úspěšně diagnostikovat, ale i léčit, a to již v první linii. 
Proto je toto sdělení věnováno právě chorobám s primární-
mi poruchami metabolizmu, které jsou příčinou poškození ja-
ter. Je myšleno jen jako krátké zopakování nejdůležitějších po-
znatků, jako krátký návod, jak postupovat diagnosticky a te-
rapeuticky. Jsou uvedena zejména onemocnění, která nejsou 

raritní. Vyhýbáme se i chorobám, které jsou jasnou doménou 
pediatrie (15), protože tyto nemocné dostává lékař v běžné 
praxi obvykle již se správnou diagnózou a terapií.

Familiární hyperbilirubinémie
Největší skupinu v praxi představují poruchy metaboliz-

mu bilirubinu – hyperbilirubinémie.
Hyperbilirubinémie v obecném slova smyslu znamená 

vlastně každé zvýšení hladiny sérového bilirubinu. V užším 
slova smyslu pak familiární hyperbilirubinémie, které předsta-
vují v pozdějším věku obvykle lehké a pro nemocného nezá-
važné poruchy metabolizmu bilirubinu, manifestující se růz-
ným stupněm subikteru až ikteru. 

Domníváme se, nebo víme, že mají svůj genetický základ, 
a pokud je zastihneme třeba až ve vyšším věku, jde vesměs 
o zcela benigní stavy. 

Porucha metabolizmu bilirubinu vedoucí k hyperbilirubi-
némii může být v kterémkoliv kroku přeměny bilirubinu. Pod-
le toho, zda výsledkem poruchy je zvýšení nekonjugovaného 
nebo konjugovaného bilirubinu, je rozdělujeme do 2 skupin:
1. hyperbilirubinémie se zvýšením nekonjugovaného biliru-

binu, kam patří:
 a) Gilbertův syndrom
 b) Criglerův-Najjarův syndrom
2. hyperbilirubinémie se zvýšením konjugovaného bilirubi-

nu, kam patří
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Práce shrnuje nejdůležitější poznatky o nejčastěji se vyskytujících metabolicky podmíněných chorobách, které se obvykle mani-
festují v adolescentním věku – benigní hyperbilirubinémii a Wilsonově chorobě. Hyperbilirubinémie je častým nálezem, zcela 
nezávažným. Úkolem lékaře je dobře ji diagnostikovat a vysvětlit nemocnému benignost onemocnění, zbavit jej obav a neordinovat 
žádná terapeutická či režimová opatření. Naopak při podezření na Wilsonovu chorobu je nutno postupovat zcela odpovědně od 
prvého okamžiku, protože dnes dostupná diagnostika dovoluje zachytit onemocnění již v klinicky latentním stadiu a včasnou léčbou 
zabránit rozvoji onemocnění. Léčba je natolik úspěšná, že nemocný může žít zcela normálním životem. Terapie musí být celoživotní. 
Ošetřující lékař proto musí pravidelně nemocného sledovat, případně spolupracovat s příslušným centrem. Neopomene vyšetřit 
všechny sourozence.
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THE MOST COMMON METABOLIC DISORDERS INVOLVING LIVER AMONG ADOLESCENT PATIENTS IN GENE-
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The article summarizes the most important information of the most frequent  metabolic disorders to be found in adolescent age – 
benign hyperbilirubinemia and Wilsoń s disease. Hyperbilirubinemia  occurs quite often, it is entirely benign. The task of a 
physician is to diagnose it correctly and explain harmless features of this disorder to a patient, to relieve him from anxiety and not 
to take any therapeutic or dietary  precautions. On the contrary,  when Wilsoń s disease is suspected, it is absolutely necessary to 
proceed with great responsibility from the very beginning, because present available diagnostic methods allow us to detect disease 
in clinically latent stage and thus to prevent it from fatal consequences by early therapy. The treatment is successful so far, that a 
patient can live normal life. Once initiated, therapy must be continued forever. A patient has to be followed up on regular basis by 
an attending physician or in cooperation with specialized center. All siblings have to be examined as well.
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 a) Dubinův Johnsonův syndrom
 b) Rotorův syndrom.

Gilbertův syndrom
V každodenní praxi má význam jen Gilbertův syndrom 

(juvenilní žloutenka, intermitentní hyperbilirubinémie). Byl 
popsán začátkem 20. století Gilbertem a spol. (8, 17). Je 
charakterizován chronickým nevelkým zvýšením nekonjugo-
vaného bilirubinu v séru bez přítomnosti bilirubinu v moči, 
bez hyperhemolýzy a dalších známek jaterního onemocnění. 
Frekvence se udává v širokých mezích až do 7–8 %, je častější 
u mužů než u žen – asi 4×, (2, 16). Obvykle se diagnostikuje 
u adolescentů („juvenilní žloutenka“), ale projevuje se celý ži-
vot. Hladiny bilirubinu kolísají typicky v závislosti na hlado-
vění, psychické zátěži (studenti v období zkoušek), fyzickém 
přetížení, interkurentní infekci, operacích, úrazech, excesu al-
koholu, u žen v premenstruu. Ke snížení dochází při nadměr-
ném energetickém přísunu, po enzymatických induktorech.

Etiologicky jde asi o geneticky podmíněný defekt, který se dě-
dí autozomálně dominantně, ale časté jsou sporadické případy.

Základem poruchy je asi snížená jaterní clearance pro bi-
lirubin nebo porucha konjugace bilirubinu při snížené aktivi-
tě glukuronyltransferázy (2, 17). Snad může jít i o získaný de-
fekt po proběhlém virovém onemocnění jater (virových hepati-
tidách), ale spíše se přijímá názor, že hyperbilirubinémie byla 
přítomna již před onemocněním, jen nebyla diagnostikována.

Klinicky: většina postižených je zcela bez obtíží. Nemocní 
ani nikdo z okolí si žlutavého zabarvení sklér nemusí ani všim-
nout. Jiní přicházejí pro pocit únavnosti, nevýkonnosti, sla-
bosti, špatnou schopnost soustředit se. Někdy je přítomná dys-
pepsie či bolestivý tlak pod pravým obloukem žeberním. Ob-
tíže nejsou v korelaci s výší hyperbilirubinémie, spíše souvisí 
s úzkostným laděním postižených, které je často podpořeno 
lékaři, kteří dostatečně nevysvětlí benignost onemocnění a na-
opak nemocného fixují na poruchu nařizováním diety a růz-
nými režimovými opatřeními či častými kontrolami již v dět-
ském věku. Objektivní nález je chudý – při pečlivém vyšetření 
nacházíme jen subikterus sklér či měkkého patra. Lehké zvět-
šení jater je spíše výjimkou.

Laboratorně je jediným patologickým nálezem zvýšení ne-
konjugovaného bilirubinu. Zvýšená hladina má být zjištěna 
opakovaně, nejméně 3×, protože kolísá (odtud intermitentní). 
Ostatní laboratorní nález je zcela normální. Ultrasonografic-
ké (USG) vyšetření též, jen někdy je popisována větší echoge-
nita sleziny.

K doplnění vyšetření můžeme provést testy:
1. Test hladověním: Již v r. 1906 upozornil Gilbert, že hlado-

vění hyperbilirubinémii prohlubuje. Můžeme tedy použít 
postup, při kterém snížíme energetický přísun, nejméně 
na 2 dny na 1680 J/den = 400 kcal/den. Dojde ke zvýšení 
hladiny bilirubinu obvykle na dvoj- až trojnásobek, a to 
pouze nekonjugované frakce (1, 2, 12). Zvýšení se vysvět-
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luje různě, dnes hlavně změnou metabolizmu bilirubinu 
ve střevě.

2. Test s fenobarbitalem: Podání 200 mg fenobarbitalu vede 
ke snížení hladiny bilirubinu v séru, zřejmě v důsledku en-
zymové indukce, ale stoupá i jaterní clearance bilirubinu 
(3, 6).

Diagnóza je jednoduchá. Stačí opakovaný nález zvýšené 
hladiny nekonjugovaného bilirubinu v séru při zcela normál-
ním ostatním laboratorním nálezu. Jaterní biopsie není pří-
nosem, nález pokud vůbec nějaký, je necharakteristický. Pro-
to jaterní biopsii provádíme jen tam, kde máme pochybnosti 
o diagnóze (11, 16).

Diferenciální diagnóza: Rozlišení vrozené a získané formy 
nemá význam. Někdy doplníme vyšetření rodinných příslušní-
ků, kde asi u poloviny můžeme najít také hyperbilirubinémii. 
Zvýšené hladiny nekonjugovaného bilirubinu můžeme najít i 
u závažnějších onemocnění jater. Jsou uvedeny v tabulce 1. Ale 
obvykle u těchto chorob nacházíme i další patologické nálezy.

Terapie není nutná. Není důvod k omezování tělesné akti-
vity (hyperbilirubinémii má řada vrcholových sportovců), ne-
mocný si určuje zátěž dle svých pocitů, tolerance. Onemocně-
ní nelze léčit žádnou dietou. Hlavním úkolem lékaře je, aby 
nemocnému vysvětlil benignost metabolické změny, že je „ví-
ce žlutý než nemocný“, že je nejlepší ikterus nesledovat a tím 
se netraumatizovat. Důležité ale je, aby nemocný o svém one-
mocnění věděl, a to proto, že v době jakékoliv zátěže (choroba, 
operace, úraz) dojde k prohloubení ikteru a nemocný může 
být omylem odeslán na infekční oddělení s podezřením na 
infekční hepatitidu.

Antikoncepci povolujeme. Očkování proti hepatitidám je 
žádoucí. 

Při řešení životního pojištění zdůrazníme naprostou ne-
závažnost poruchy pro další osud nemocného. Postup lékaře 
v první linii je uveden ve schématu 1.

Wilsonova choroba
Již v r. 1912 popsal Kinnier Wilson chorobu, kterou na-

zval hepatolentikulární degenerace. Je důsledkem vrozeného 
defektu metabolizmu mědi, který progreduje a nakonec vede 
k letálnímu zaplavení a tím k poškození organizmu mědí. Uve-
dl i, že onemocnění se dědí autozomálně recesivně a že exce-
sivní množství mědi se akumuluje nejdříve v játrech a teprve 
postupně a později jsou postiženy centrální nervová soustava 
(CNS), ledviny, oči, erytrocyty a jiné orgány (20).

Etiologie: Dnes víme, že gen pro Wilsonovu chorobu je lo-
kalizován na dlouhém raménku 13. chromozomu, byl ozna-
čen jako ATP7B a vyskytuje se v celé řadě mutací, kterých je 
dnes již známo více než 200. Jde většinou o bodové mutace. 
Nejčastější je mutace se záměnou histidinu za glutamin v ur-
čité pozici (HiS 1069Q), kterou najdeme ve střední Evropě až 
u 60 % postižených. Patogeneticky je základní deficit ATPázy, 
která přenáší měď.

Primární poruchou je defekt transportu mědi především 
v oblasti lyzozomů a porucha syntézy bílkoviny přenášející 

měď – ceruloplazminu. Dochází k poruše exkrece mědi do žlu-
če a jejímu hromadění především v CNS, játrech a dalších orgá-
nech, což má za následek především nadbytek volných radiká-
lů a pokles redukovaného glutathionu. Výsledkem je poškození 
buněčných a organelových membrán, substrátů bohatých na sul-
fhydrylové (SH) skupiny a DNA. Konečným výsledkem těchto 
změn je odumření postižených buněk. Ceruloplazmin chybí 
v plazmě u nemocných s Wilsonovou chorobou v 25 %, u většiny 
ostatních nacházíme hodnoty výrazně snížené (pod 0,1 g/l), jen 
asi u 5 % je snížení nepatrné nebo chybí (12, 19). 

Prevalence choroby je udávána 1 : 30 000, heterozygotů 
1:90. Wilsonova choroba je nejčastějším geneticky podmíně-
ným onemocněním jater v dětském věku (5).

Klinicky: Onemocnění se jen vzácně manifestuje před 6. 
rokem nebo po 50. roce života. Obvykle se odhalí v adoles-
centním věku s maximem v druhém desetiletí. Je častější 
u mužů. U většiny se jako první objeví neuropsychiatrická 
symptomatologie. Vzácnější jsou manifestace hematologické, 
ledvinové nebo endokrinní (12).

Podle převažujícího klinického obrazu je vhodné rozlišit 
formu neurologickou, jaterní a asymptomatickou.

Schéma 1. Benigní hyperbilirubinémie – postup praktického lékaře

Podezření
zjištěná nekonjugovaná hyperbilirubinémie

+ anamnéza – bez obtíží, nespecifické příznaky, dyskomfort břišní

Laboratorní vyšetření
jen zvýšení nekonjugovaného bilirubinu,

ostatní zcela normální 
doporučujeme vždy vyšetřit hladinu ceruloplazminu v séru 

ev. testy – hladovění či fenobarbital

USG: normální nález

Diagnóza benigní hyperbilirubinémie

Není třeba
jaterní biopsie

terapie
dietní opatření, režimová opatření

odeslání nemocného do hepatologické poradny

Tabulka 1. Onemocnění, u kterých se můžeme setkat s nekonjugovanou 
hyperbilirubinémií

Gilbertův syndrom
Wilsonova choroba
stavy provázené hyperhemolýzou
jaterní steatóza
chronická hepatitida
jaterní fibróza
trombóza portální žíly
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1. Neurologicko-psychiatrická forma je nejčastějším ty-
pem onemocnění, tvoří asi 50 % případů. Je formou dospě-
lých. Začíná nenápadně – lehkým třesem, poruchou písma. 
V pozdějších stadiích je přítomna dysartrie, dystonie, rigidita, 
hrubý třes, hyperkineze. Přidružují se změny psychiky – změ-
na osobnosti, předrážděnost ale i deprese. Při vyšetření CNS 
buď počítačovou tomografií (CT) nebo magnetickou rezonan-
cí (MR) nacházíme změny v bazálních gangliích, kortikální 
atrofii, změny mozečku či kmene. I když cíleným vyšetřením, 
např. morfologickým, prokážeme jaterní cirhózu, příznaky ja-
terního poškození chybí, laboratorní nález je nevýrazný (12).

2. Jaterní forma se může manifestovat pod různými obra-
zy, které mohou být jedinou manifestací, když příznaky neu-
ropsychiatrické zcela chybí.

2.1. Epizoda akutní hepatitidy – často je spojená s přechod-
nou hemolytickou anémií s nekonjugovanou hyperbilirubiné-
mií. Je přítomná splenomegalie, a tak často (v celé populaci) 
pozitivita protilátek proti EB viru svádí k chybné diagnóze 
infekční mononukleózy. 

Tato forma může předcházet i řadu let manifestaci Wil-
sonovy choroby a obvykle se zcela upraví, jen u části ne-
mocných přetrvává lehké zvýšení nekonjugovaného bilirubi-
nu v séru.

2.2. Fulminantní hepatitida s hemolytickou anémií se ob-
jevuje u adolescentů na začátku manifestace nebo u nemoc-
ných, kteří přerušili na delší dobu chronickou léčbu. Rychle 
během týdnů progreduje do těžké jaterní insuficience s výraz-
ným ikterem, encefalopatií a často končí smrtelně. Správná 
diagnóza není často stanovena.

2.3. Chronická aktivní hepatitida není klinicky odlišitelná 
od chronických hepatitid jiné etiologie (virové, autoimunní). 
Vyskytuje se nejčastěji u nemocných pod 35 let.

2.4. Cirhóza jater je běžnou, nejčastější manifestující 
se formou. Může se projevit už u dětí, ale může být i deseti-
letí asymptomatická. U neléčených se rozvíjí portální hyper-
tenze se splenomegalií, hypersplenizmem a postupnou jater-
ní insuficiencí. 

Nápadným příznakem bývají poruchy hemokoagulace. 
Jak už bylo řečeno, u neurologických forem probíhá obvykle 
skrytě.

Diagnóza: Klinický obraz a objektivní vyšetření umožní 
(u zkušeného, na onemocnění myslícího lékaře) obvykle vy-
slovit jen podezření. To je nutno potvrdit či vyvrátit.

Laboratorní vyšetření – nejdůležitější je vyšetření hladi-
ny ceruloplazminu v séru (i opakovaně). U většiny, jak už by-
lo uvedeno, nacházíme hladiny pod 0,1 g/l. Snížení sérové mě-
di bývá také přítomno, ale je méně vyjádřeno.

Časté je lehké zvýšení hladiny nekonjugovaného bilirubi-
nu v séru. Zvýšení aktivity jaterních enzymů a gamaglobuli-
nů je malé, nekonstantní. Možno říci, že svou nenápadností 
při zjištěné jaterní lézi a jejího stadia musí vzbudit naši pozor-
nost, zda právě nejde o metabolickou jaterní poruchu.

Cenné je sledování vylučování mědi v moči. Již nativně 
je vylučování zvýšeno nad 1,5 µmol/24 hod. (100 µg/24 hod.), 
je pravidelným nálezem a je hodnoceno v diagnostice vysoko, 
dosahuje obvykle 4–5násobku.

Vylučování je možno zvýšit podáváním penicilaminu 
(3 dny podáváme 1 200 mg penicilaminu denně) a sledujeme 
vylučování mědi močí po podání. Zvýšení u Wilsonovy cho-
roby by mělo být alespoň čtyřnásobné.

K definitivnímu potvrzení diagnózy je třeba provést jaterní bi-
opsii a stanovit koncentraci mědi v jaterní tkáni. Jde o nejdůle-
žitější vyšetření. Normální hodnoty mědi v játrech jsou nízké 
(25–50 µg Cu na g suché tkáně). U nemocných nacházíme nej-
častěji koncentrace 500–1 200 µg/g sušiny. Horní hranice pro he-
terozygoty je udávána hodnotou 250 µg/l sušiny.

Vyšetření obvykle doplňujem laparoskopií a při ní prove-
denou cílenou jaterní biopsií.

Kayserův-Fleischerův prstenec je nutno hledat pomocí 
štěrbinové lampy, nesmíme se spolehnout na pouhé vyšetře-
ní okem. Je vždy přítomen u neurologické formy, často chybí 
u jaterní cirhózy (9, 12, 16, 19).

Diagnózu je dnes možno potvrdit genetickým vyšetřením, 
které lze zajistit v Praze i Brně (14).

Terapie: Dieta s nízkým obsahem mědi má jen malý vý-
znam (vynecháváme čokoládu, kakao, ořechy, mořské ryby).

Hlavním lékem je dlouhodobě beta-beta-dimetylcystein-
penicilamin, který působí jako chelát, zvyšuje vylučování 
mědi močí. Léčba musí být celoživotní, nesmí být na delší 
dobu přerušena. Léčba se lépe toleruje, pokud začínáme niž-
ší dávkou (150–300 mg/den) a postupně ji zvyšujeme až na 
900–1 200 mg/den. 

Nástup účinku je pomalý, zlepšení můžeme očekávat až 
po půl roce léčby. K dispozici máme preparáty Metalcaptase 
a Trovolol. 

Současně podáváme pyridoxin, který je při léčbě zvýše-
ně spotřebován. Pomalý nástup účinku vede někdy lékaře 
k zvyšování podávané dávky penicilaminu. To může být pro 
nemocného závažným zásahem do metabolizmu a vést k prud-
kému zhoršení stavu (12). 

Nevýhodou léčby je výskyt vedlejších účinků, ke kterým 
patří: horečka, kožní reakce, svědění, bolesti hlavy, svalů, 
kloubů, nespavost, myastenický syndrom, ulcerózní změny 
sliznic, zažívací obtíže. Obávané jsou zejména porucha kost-
ní dřeně, nefrotický syndrom a stav, který připomíná lupus 
erythematodes.

Dnes je alternativní cestou léčby podávání zinku (7). Ten 
působí ve střevě snížení resorpce mědi a tím její zvýšené vylu-
čování stolicí. Podáváme 3× 50 mg esenciálního zinku denně 
mezi jídlem. 

K dispozici máme Zinkteral s obsahem 45 mg zinku v tbl. 
Účinek nastupuje ještě pomaleji než při terapii penicilami-
nem, ale léčba je lépe snášena a má méně vedlejších účinků.

Fulminantní formy je možno zvládnout pouze urgentní 
transplantací jater. Výsledky jsou velice uspokojivé. 

Transplantace jater je indikována i tam, kde odpověď na 
léčbu je nedostatečná a onemocnění progreduje (18).

Prognóza je špatná u neléčených. Po zavedení penicilami-
nu se výrazně zlepšila a u ukázněných, spolupracujících ne-
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19. Sternlieb I. Wilsoń s disease. In: Liver in metabolic diseases. Bianchi L, Ge-
rok W (ed.), MTS Press Boston 1982: 385–391.
20. Wilson SAK. Progressive lenticular degeneration.: a familial nervous disease 
associated with cirrhosis of the liver. Brain 1912: 295–309.

mocných má cirhóza lepší prognózu než cirhóza jiné etiologie. 
Pokud onemocnění diagnostikujeme v klinicky latentní fázi 
(obvykle u mladších sourozenců postižených), je možno sou-
časnou terapií onemocnění zastavit a zabránit jeho klinické 
manifestaci.

Gravidita není kontraindikací, naopak odčerpání mědi do 
plodu může být pro nemocnou žádoucí (14). Narozené děti 
nejsou ohroženy Wilsonovou chorobou, ale jejich vývoj je nut-
no sledovat.

Prevence spočívá především v pečlivém vyšetření všech 
sourozenců postiženého. Jak už bylo uvedeno, včasná léčba 
pak zabrání rozvoji onemocnění.

Diagnostický postup zachycuje schéma 2.

Závěrem
Probrali jsme dvě onemocnění, která jsou typická pro 

adolescentní věk a mají zcela rozdílný význam pro poškoze-
ného. Na jedné straně zcela benigní familiární hyperbilirubi-
némie, na druhé pak život ohrožující nebo výrazně poškozu-
jící Wilsonova choroba. Diagnostika obou stavů je dnes dob-
ře propracovaná a možná již v první linii. Přesto se setká-
váme stále s případy, kdy nemocní s Wilsonovou chorobou 
přicházejí pozdě, často s výraznými, léčbou již neovlivnitel-
nými příznaky neuropsychiatrickými (do příslušných zaříze-
ní neurologických či psychiatrických), či na interní odděle-
ní s pokročilým stadiem juvenilní cirhózy eventuálně na od-
dělení infekční při fulminantním průběhu jaterního selhání. 
Důvodem bývá především to, že na závažnější onemocnění 
nebylo pomyšleno. Často je pak jaterní onemocnění bráno 
jako stav po hepatitidě, jako chronická infekce virem Epstei-
na-Barrové nebo právě jako benigní hyperbilirubinémie. Aby 
k této, pro nemocného tragické záměně nedocházelo, snažili 
jsme se upozornit na jednoduchou možnost diagnózy, nebo 
alespoň vyslovení podezření, které by mělo vést k důkladněj-
šímu vyšetření nebo poslání nemocného na odborné praco-
viště. V každém případě vyšetření sérového ceruloplazminu 

by mělo patřit k základnímu laboratornímu vyšetření u všech 
mladých nemocných s jaterním (či neuropsychiatrickým) 
onemocněním nejasné etiologie.

Schéma 2. Wilsonova choroba – postup v každodenní praxi

Upozorní anamnéza
neuropsychické změny

jaterní poškození
subikterus

podezření

Vyšetření

1. Laboratorní
snížená hladina ceruloplazminu v séru (vyšetření opakovat)

zvýšené vylučování mědi močí (možno provést penicilaminový test) 
lab. nález dle typu poškození (často nenápadný)

2. Vyšetření Kayserova-Fleischerova prstence 
(pomocí štěrbinové lampy)

podle výsledků možná diagnóza

Definitivní potvrzení diagnózy
určit koncentraci mědi v jaterní tkáni 

genetické vyšetření

Poznámka
Na začátku vhodná spolupráce s centrem zabývajícím se choro-
bami z poruch metabolismu. Dále pak hlavně opakovaně kontrolo-
vat stav nemocných a především dodržování dlouhodobé terapie. 

Zajistit vyšetření všech sourozenců postiženého.
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