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Streszczenie:

Hepatopatie mitochondrialne sg genetycznie uwarunkowanymi schorzeniami, w ktérych
uszkodzenie watroby wynikajgce z zaburzen funkcji mitochondriéw moze by¢ jedyna
manifestacjg choroby, chociaz nierzadko wystepuje manifestacja wielonarzagdowa. Objawy
choroby mogg sie ujawni¢ w kazdym wieku w réznym nasileniu: od nieznacznego uszkodzenia
watroby z niewielkim podwyzszeniem aktywnos$ci aminotransferaz i kwasicg mleczanowag w
wynikach badan laboratoryjnych do powstania sttuszczenia watroby, nadci$nienia wrotnego i
marskosci watroby, ostrej (lub nawracajgcej) niewydolnosci watroby. Objawom watrobowym
moga towarzyszy¢ réznie nasilone objawy neurologiczne. Diugofalowe rokowanie w pierwotnej
hepatopatii mitochondrialnej jest zwykle zte, bowiem nie istnieje wtasciwe leczenie przyczynowe.
Wskazania do transplantacji watroby bywajg czesto kontrowersyjne. W artykule przedstawiono
schemat postepowania diagnostyczno-terapeutycznego u dziecka z podejrzeniem hepatopatii
mitochondrialnej oraz przeanalizowano dostepng literature medyczng pod katem wskazanh do
przeszczepienia watroby w tej grupie pacjentéw.

Abstract:

Mitochondrial hepatopathies are genetic inherited disorders in which liver injury is sometimes
the only sign of the disease, although multiple organ manifestation is more common. Clinical
symptoms can occur at any age and include different stages of liver impairment (from slightly
elevated aminotransferase levels with lactic acidosis, through hepatic steatosis, portal

hypertension and cirrhosis, to acute or recurrent liver failure, which is very often accompanied



by neurological symptoms). Long-term outcomes of patients with primary mitochondrial
hepatopathies are usually very poor and unfortunately no effective therapy for mitochondrial
hepatopathies is now available. The role of liver transplantation in treating mitochondrial
hepatopathies remains controversial. In the article, authors present current diagnostic and
therapeutic strategies in children with suspected mitochondrial hepatopathy, considering

available data about the role of liver transplantation performed in these children.



