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Hepatomegalie je frekventním a při pozorném vyšetře-
ní nepřehlédnutelným příznakem, se kterým se často setká-
váme v ambulantní pediatrické praxi. Patří mezi časné sym-
ptomy většiny jaterních nemocí, ale je taky součástí klinic-
kého obrazu chorob jiného původu než primárně jaterního. 
Hmatná játra pod pravým žeberním obloukem však nemu-
sí vždy znamenat jejich zvětšení. Především u kojenců a ba-
tolat se může jednat o fyziologický nález. O velikosti jater 
nás přesně informuje sonografické vyšetření, které je vyšet-
řovací metodou první volby pro svou neinvazivitu a nulo-
vá rizika. Kromě velikosti se při sonografickém vyšetření 
hodnotí echogenita jaterního parenchymu, stav intrahepa-
tálních a extrahepatálních žlučových cest včetně žlučníku. 
K sonografickému vyšetření pro hepatomegalii patří i sta-
novení velikosti sleziny a její echogenity. Při využití Dop-
plerovské metody lze sledovat hemodynamické poměry v li-
enální a portální žíle včetně kolaterálního oběhu u portál-
ní hypertenze a toky v jaterní tepně. 

Hepatomegalie je přítomna při akutních i chronických 
infekcích hepatotropními viry. V současné době bylo iden-
tifikováno šest virů, které způsobují primární virovou hep-
atitidu (virus hepatitidy A, B, C, D, E, G). Příčinou chronic-
kých virových hepatitid je virus hepatitidy C, virus hepati-
tidy B a virus hepatitidy D, který je diagnostikován vždy 
společně s přítomnou hepatitidou B. O ostatních z těchto 
virů není známo, že by byly původcem chronické hepatiti-
dy (6). V ambulantní praxi u pacientů v dětském věku se 
nejčastěji setkáváme s akutní infekcí virem Ebstein-Barrové 
(EBV ), která způsobuje sekundární postižení jater a je spo-
jena s hepatomegalií asi u 15–25 % nemocných. Infekce 
cytomegalovirem (CMV) může být příčinou hepatomegalie 

především v kojeneckém věku. U malého počtu pacientů 
jsou po proběhlé infekci při histologickém vyšetření pří-
tomny chronické změny jaterního parenchymu. U imuno-
deficitních pacientů způsobuje CMV infekce život ohrožu-
jící stavy se známkami jaterního postižení a hepatomegalií. 
Hepatomegalie a zvýšené sérové hladiny transamináz jsou 
spojeny s mnohými dalšími virovými, bakteriálními i para-
zitárními infekcemi (tabulka 1) (17).

Z chronických jaterních nemocí neinfekčního původu 
je hepatomegalie důležitým příznakem u autoimunní he-
patitidy (AIH) a primární sklerozující cholangitidy (PSC). 
Podle přítomných protilátek se AIH rozlišuje na dva hlav-
ní typy. U 1. typu jsou zjištěny protilátky proti hladkému 
svalstvu (SMA) a antinukleární protilátky (ANA). Pravá 
AIH 2. typu je charakterizována přítomností protilátkek 
proti mikrozomům jater a ledvin (anti-LKM 1). Oba typy 
jsou asi ve 25 % spojeny s extrahepatální symptomatolo-
gií (9). PSC je chronické, progresivní, cholestatické one-
mocnění, které postihuje extrahepatální i intrahepatální 
žlučovody. Senzitivním a specifickým znakem PSC je pří-
tomnost protilátek proti cytoplazmě neutrofilů (ANCA), 
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Tabulka 1. Infekční jaterní nemoci

Virové infekce                     Bakteriální infekce Parazitární infekce 
hepatitida A,B,C,D,E,G         tuberkulóza toxoplazmóza
EBV                                       brucelóza toxokaróza
CMV                                      syfilis echinokokóza
herpetické viry                      leptospiróza amébové infekce
echoviry                                infekce chlamydiemi* schistomatóza
adenoviry                               leishmanióza
HIV

* perihepatitida při chlamydiové infekci (Fitz-HugH-Curtisův syndrom)
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i když jejich přítomnost byla zjištěna i u jiných autoimun-
ních nemocí. V 55–75 % se PSC vyskytuje společně s idi-
opatickými střevními záněty. Definitivní diagnóza PSC 
je stanovena pouze na základě nálezů obstrukce a dila-
tace žlučovodů při endoskopické retrográdní cholecysto-
pankreatografii (13). 

Hepatomegalie je součástí cholestatických syndromů, 
které se klinicky manifestují již v novorozeneckém a koje-
neckém věku (12). Do této skupiny nemocí patří atrézie 
žlučových cest, která je nejčastější indikací k transplantaci 
jater u dětských pacientů. Včasné stanovení diagnózy zlep-
šuje prognózu nemoci. Je nutné odlišit atrézii žlučových 
cest od idiopatické neonatální hepatitidy, jejíž klinický ob-
raz je velmi podobný. Cholestatický syndrom je přítomný 
u progresivní familiární intrahepatické cholestázy (Bylerova 
nemoc), Allagilova syndromu (arteriohepatální dysplázie), Aa-
genaesova syndromu (hereditární cholestáza s lymfedémy). 
Hepatomegalie byla také popsána u Caroliho syndromu (di-
latace intrahepatálních žlučovodů).

Zvětšení levého jaterního laloku je typické pro kongeni-
tální jaterní fibrózu. Protože se jedná o poruchu histogeneze 
jater a ledvin, je fibróza jater spojena s cystickými změnami 
na ledvinách. Hepatomegalie u idiopatické steatohepatitidy 
je popsána skoro výlučně u obézních dětí v době dospívání 
(1). Asymetrická hepatomegalie se vyskytuje u jaterních ná-
dorů. Z primárních maligních tumorů se nejčastěji diagnos-
tikuje hepatoblastom, méně často hepatocelulární karcinom, 
jehož výskyt je vázán na předchozí chronické postižení jater. 
Hepatomegalie je obvyklým nálezem u hemoblastóz. Ze so-
lidních tumorů v dětském věku do jater nejčastěji metastázu-
je neuroblastom, ale mohou se najít metastázy i jiných tumo-
rů (Wilmsův tumor, rhabdomyosarkom, Ewingův sarkom atd.). 
Z benigních nádorů jsou typickým nálezem cysty různého 
původu a kongenitální vaskulární tumory (hemangioendote-
liom, hemangiom a hamartomy) (5).

Hepatomegalie je tradičním symptomem nemocí, kte-
ré primárně nepostihují jaterní parenchym. Je důležitým 
příznakem chronického srdečního onemocnění se selhává-
ním pravého srdce a je přítomna při akutní srdeční insufi-
cienci. Nekardiální obstrukce jaterních žil nebo suprahe-
patické části dolní duté žíly (Budd–Chiariho syndrom) je 
u akutní formy většinou důsledkem trombofilních stavů 
a klinicky se projevuje fulminantním jaterním selháním. 
U chronické formy, která je nejčastěji popisována u mem-
branózní obstrukce dolní duté žíly, je začátek příznaků 
spojen s fulminantním selháním nebo s narůstající velikos-
tí jater a ascitem (18). Opakované převody krevních derivá-
tů u některých hematologických nemocí, kromě zvýšeného 
rizika infekcí, jsou příčinou sekundární hemosiderózy s he-
patomegalií z důvodu zvýšené dodávky železa. Při endo-
krinopatiích byla popsána hepatomegalie při kongenitální 
hypotyreóze a u diabetes mellitus I. typu, kdy se vyskytuje 
přibližně u 5–6 % pacientů. S hepatomegalií jsou spojena 
některá systémová onemocnění pojiva (idiopatická juvenil-
ní artritida, systémový lupus erythomatodes), imunodeficitní 
stavy (AIDS, Wiskott-Aldrichův syndrom, chronická granulo-
matózní nemoc).

Se zlepšením péče o pacienty s cystickou fibrózou se ví-
ce manifestuje onemocnění jater s hepatomegalií a s pro-
gresí do biliární cirhózy. Jaterní postižení s hepatomegalií 
je běžné také u dětí s dlouhodobou parenterální výživou.

Velkou skupinu nemocí s hepatomegalií tvoří dědičné 
metabolické poruchy (DMP). I když jednotlivé nemoci 
jsou spíše raritní, počet diagnóz celé této skupiny je až pře-
kvapivě velký. Nejvíce pacientů je s prokázaným deficitem 
alfa-1-antitrypsinu (AAT) a Wilsonovou nemocí (WN). Dědič-
nost u obou nemocí je autozomálně recesivní. Jaterní po-
stižení u deficitu AAT se objevuje pouze u 10–15 % homo-
zygotů. V novorozeneckém a kojeneckém věku se klinicky 
manifestuje neonatální hepatitidou s výrazným cholestatic-
kým rysem. Do cirhózy s příznaky chronické jaterní ne-
dostatečnosti postupně progreduje 10 % dětí s klinickými 
projevy jaterního postižení v kojeneckém věku. Další for-
mou projevu deficitu AAT je chronický průběh s rozvojem 
cirhózy a portální hypertenze, která se může manifestovat 
v dětském nebo až v dospělém věku. U dospělých pacien-
tů je zvýšený výskyt primárních jaterních nádorů. U 75 % 
dětí s biochemickými známkami jaterního postižení se sé-
rové hladiny transamináz upravují do 12 let věku (2, 11). 
Proto většina dětí s deficitem AAT vyžaduje pouze sledo-
vání a podpůrnou léčbu. Pouze pacienti se závažným jater-
ním postižením a projevy nedostatečnosti jsou indikováni 
k jaterní transplantaci. 

WN je dědičná porucha metabolizmu mědi, která vede 
k její akumulaci v játrech a následně v dalších tkáních. Po-
rucha transportu mědi je přítomná již od narození, ale kli-
nické symptomy se objevují jen zcela vyjímečně před 5. ro-
kem věku. Iniciální příznaky WN, které jsou rozpoznány 
u pacientů ve školním věku nebo v době dospívání, jsou 
spojeny s obrazem akutního nebo chronického jaterního 
postižení. Lehká forma jaterní nemoci se nezřídka objevu-
je několik let před klinickou manifestací neurologické for-
my WN a nemusí naplňovat Sternliebova diagnostická kri-
teria: 
1. Kayser-Fleischerův prstenec
2. neurologické symptomy
3. sérová hladina ceruloplasminu pod 0,2 g/l
4. obsah mědi v jaterní sušině vyšší než 250 µg/g. 

Včasná diagnóza a zahájení léčby je nejlepší ochranou 
před rozvojem jaterní nedostatečnosti a vznikem ireverzi-
bilních neurologických komplikací (15).

Mezi metabolické nemoci, jejichž dominantním sym-
ptomem je hepatomegalie, patří poruchy metabolizmu cuk-
rů. Do této skupiny jsou zařazeny glykogenózy, poruchy 
metabolizmu galaktózy a fruktózy a poruchy glukoneoge-
neze (4). Glykogenózy jsou poruchy metabolizmu glykoge-
nu, který se patologicky hromadí v buňkách jednoho nebo 
více orgánů. Jaterní formy glykogenóz jsou seřazeny v ta-
bulce 2. 

S hepatomegalií je spojena klasická galaktosémie. Kli-
nické projevy jako poruchy pití, hypoglykémie a ikterus 
s konjugovanou hyperbilirubinémií začínají již koncem 
prvního týdne života. Katarakta se objevuje do 2 měsíců 
věku. Léčba spočívá v eliminaci laktózy ze stravy, avšak 
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při dlouhodobém sledování pacientů výsledky dietní léčby 
nejsou uspokojivé. Z poruch metabolizmu fruktózy je kli-
nicky nejvýznamnější hereditární intolerance fruktózy. Hy-
poglykémie, zvracení, letargie, ikterus, hepatomegalie se 
u dětí objeví po přidání ovoce do stravy. Vzácné metabolic-
ké nemoci z poruchy glukoneogeneze se klinicky manifes-
tují již v prvních týdnech života laktátovou acidózou, poru-
chou vědomí a hepatomegalií. Hepatomegalie s hypoglyké-
mií je častým a specifickým klinickým příznakem a důleži-
tou indicií při podezření na DMP (tabulka 3) (14). 

Velmi typickým nálezem u poruch metabolizmu amino-
kyselin je hepatomegalie u tyrosinémie I. typu, která se mů-
že dianostikovat od novorozeneckého věku až do dospělos-
ti. Klinicky se deficit enzymu manifestuje jako fulminant-
ní jaterní selhání nebo jako postupná progrese jaterního 
onemocnění až do rozvoje cirhózy s možným maligním 
zvratem (16). S hepatomegalií je spojena většina poruch 
při deficitu enzymů cyklu močoviny. Společným jmenova-
telem těchto onemocnění je hyperamonémie a porucha vě-
domí často s akutní manifestací pod obrazem Reye-like 
syndromu. V České republice je nejčastěji diagnostikován 
deficit ornitinkarbomoyltransferázy (OTC). Dědičnost OTC 
je X-linked, ale i ženy - přenašečky mohou mít klinické pří-
znaky nemoci (14).

Významnou skupinou DMP s mírnou hepatomegalií, 
která ale není základním diagnostickým kamenem, jsou 
poruchy mitochondriální beta-oxidace mastných kyselin. Be-
ta-oxidace (BOX) je důležitým zdrojem energie a zajiš-
ťuje energetické potřeby organizmu při hladovění. Klinic-
ky se porucha BOX manifestuje v energeticky zátěžových 
situa cích neketotickou hypoglykémií nebo Reye-like syn-
dromem. Hepatomegalie je přibližně u 50 % pacientů a při 
histologickém vyšetření je prokázána malokapénková stea-
tóza. Nejfrekventovanější poruchou je deficit acyl CoA de-
hydrogenázy pro mastné kyseliny o středně dlouhých řetězcích 
(MCAD), jehož výskyt je asi 1:10 000. Při včasné diagnóze, 
správně vedeném dietním režimu a zvládnutí energeticky 
náročných zátěžových stavů je prognóza onemocnění příz-
nivější a pacienti jsou dlouhodobě bez obtíží (18). Do sku-
piny mitochondriálních poruch patří deficity aktivity enzy-

matických komplexů respiračního řetězce. Typ dědičnosti 
těchto poruch je buď mendelovský nebo maternální. Vý-
skyt mitochondriálních nemocí se nyní považuje za nej-
frekventovanější mezi DMP. Klinický obraz je velmi širo-
ký a projevuje se především postižením tkání s vysokou 
energetickou potřebou. Hepatomegalie je častým klinic-
kým příznakem a pacienti s deficitem enzymů respirační-
ho řetězce mohou být přijati na jednotky intenzivní péče 
pod obrazem Reye-like syndromu. Typickým biochemic-
kým znakem je závažná laktátová acidóza. Onemocnění 
pro svou nezadržitelnou progresi mají nepříznivou prognó-
zu (10). S hepatomegalií může být spojena porucha pyru-
vát dehydrogenázového komplexu, který má důležitou úlo-
hu v aerobním metabolizmu.

Výrazná hepatomegalie je dominantním příznakem defi-
citu lysozomálního enzymu kyselé lipázy. Onemocnění se kli-
nicky projevuje infantilní maligní formou (Wolmannova ne-
moc) nebo benignější formou zvanou nemoc ze střádání es-
terů cholesterolu (CESD). Maligní forma, která je spojena 
s malabsorpčním syndromem, neurologickým postižením 
a kalcifikacemi v nadledvinkách, končí fatálně do jednoho 
roku věku. Benignější forma, která může být vyjádřena již 
v novorozeneckém nebo kojeneckém věku, se u některých 
pacientů zjistí až ve druhém deceniu. U nejbenignějších va-
riant je hepatomegalie přítomna až v pozdním věku. Paci-
enti mají hypecholesterolémii, někteří hypertriglycerolémii, 
vysokou hladinu LDL cholesterolu a nízkou hladinu HDL 
cholesterolu a jsou ohroženi předčasným vznikem ateroskle-
rózy. Obě nemoci jsou dědičné autozomálně recesivně (3). 
Hepatomegalie společně se splenomegalií je hlavním přízna-
kem u viscerální formy Niemann-Pickovy nemoci s deficitem 
kyselé sfingomyelinázy. Hepatomegalie odpovídá závažnos-
ti průběhu nemoci a prognóze. Hepatosplenomegalie je také 
u infantilní formy s psychomotorickou retardací a neprospí-
váním. Nevýrazná hepatomegalie na rozdíl od splenomega-
lie je u Niemann-Pickovy nemoci s normální aktivitou sfin-
gomyelinázy a s defektní intracelulární esterifikací choleste-
rolu. Velká hepatosplenomegalie (s převahou splenomega-
lie) je u všech třech klinických fenotypů Gaucherovy nemoci. 
Kromě I. typu u zbývajících dvou jsou přítomny progredující 

Tabulka 2. Klasifikace glykogenóz

Typ Deficitní enzym                                            orgánové postižení klinický obraz
Ia glukózo-6-fosfatáza                                          játra hepatomegalie, neprospívání, laktátová acidóza, hypoglykémie, hyperlipidémie, 
                                                                               hyperurikémie, zvětšení ledvin
Ib                                                                           játra odpovídá Ia + neutropenie, časté infekce
Ic
IIa kyselá maltáza, infantilní f.                              generaliz. hypotonie, kardiomegalie, hepatomegalie, úmrtí do 2 let
IIb juvenilní forma                                                 játra, svaly myopatie, hepatopatie
III amylo-1, 6-glukosidáza                                    játra, svaly, srdce hepatomegalie, myopatie s hypotonií, hypoglykémie, hyperlipidémie, porucha růstu
(debranching enzyme)
IV amylo-1,4–1,6-trans-glukosidáza                    játra hepatosplenomegalie, cirhóza, ascites, úmrtí na jaterní selhání ve druhém roce života
(branching enzyme)
VI Jaterní fosforyláza                                           játra hepatomegalie, opoždění tělesného růstu
VIII jaterní fosforyláza inaktivní forma                 játra, mozek hepatomegalie, ataxie, nystagmus, progresivní degenerace CNS
IXa fosforyláza-b-kináza                                      játra hepatomegalie, opoždění růstu
IXb                                                                          odpovídá IXa, X – linked dědičnost
IXc                                                                         játra, svaly hepatomegalie, myopatie
X c AMP závislá kináza                                        játra, svaly hepatomegalie, svalová slabost
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příznaky z postižení CNS. Z ostatních střádavých nemocí je 
hepatosplenomegalie vedlejším příznakem u infantilní formy 
GM1 gangliosidózy (7).

Mírná hepatomegalie bez biochemických známek funkč-
ního postižení je častým nálezem u nemocí ze skupiny mu-
kopolysacharidóz (tabulka 4). K hlavním a nepřehlédnutel-
ným klinickým příznakům patří výrazná faciální dysmor-
fie. U většiny pacientů dochází k regresi mentálního vývoje, 
k rozvoji katarakty a kostních změn (4). Mírná hepatomega-
lie je u sialidózy, mukolipidózy II (I cell disease), alfa-mannosi-
dózy, které patří do skupiny glykoproteinóz (7). 

Hepatomegalie se žloutenkou v novorozeneckém a ko-
jeneckém věku je součástí klinického obrazu cerebrohepa-

torenálního syndromu (Zellwegerův syndrom) a infantilní for-
my Refsumovy nemoci. Obě nemoci patří klinicky a bio-
chemicky do heterogenní skupiny vzácných peroxisomál-
ních poruch (7). Jako vedlejší příznak byla hepatomegalie 
popsána u syndromu uhlohydrát deficitního glykoproteinu, 
u kterého jsou přítomny nejrozmanitější klinické příznaky 
(8). Zvětšení jater je také diagnostikováno u některých por-
fýrií (poruchy metabolizmu hemu).

Hepatomegalie je častým klinickým nálezem u dět-
ských pacientů a diferenciálně diagnostický pohled na tuto 
problematiku je velmi široký. Pro efektivní zvládnutí dia-
gnostického problému je nutné získat co nejvíce informací 
o pacientovi a jeho rodině. Na podkladě těchto údajů spo-
lečně s výsledky klinických a biochemických vyšetření je 
možné indikovat další diagnostické postupy. K dořešení di-
agnostického rébusu jsou v některých případech potřebná 
kromě jednoduchých také složitá imunologická a enzyma-
tická vyšetření, která je často nutné doplnit o náročná in-
vazivní vyšetření.

Tabulka 3. Hypoglykémie u DMP s postižením jater

Jaterní  Období prvních      Nemoc
postižení příznaků
izolovaná  kojenecké                 glykogenóza typ III
hepatomegalie
steatóza neonatální                porucha beta oxidace mastných 
 až kojenecké            kyselin
fibróza rané kojenecké         deficit SAH hydrolázy
cirhóza kojenecké                 nemoci respiračního řetězce 
                                  glykogenóza typ I 
                                  deficit FDP 
                                  deficit PEPCK 
                                  galaktosémie tyrosinémie typ I 
                                  intolerance fruktózy
Jaterní selhání  neonatální a rané     galaktosémie tyrosinémie typ I 
s nekrózami kojenecké                 neonatální hemochromatóza nemoci 
                                  respiračního řetězce

FDP – fruktózo-difosfatáza, GS – glykogen syntetáza, 
PEPCK – fosfoenolpyruvát karboxykináza, SAH – S-adenosyl homocystein

Tabulka 4. Klinické nálezy u MPS

MPS Nemoc ment.  Katarakta Hepato- RTG 
  retar.  megalie změny
I–H Hurler + + + +
I–S Schei – + ± +
II–A Hunter A + – + +
II–B Hunter B ± – + +
III Sanfilippo + – + +
IV–A Morquio A ±  + – +
IV–B Morquio B ±  + + +
VI Maroteaux-Lamy – + + +
VII Sly + + + +
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