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Quali sono le più comuni

Le malattie genetiche del fegato sono patologie
rare causate da mutazioni nei geni, che
influiscono sul normale funzionamento
dell’organo fin dalla nascita o dall’infanzia. 
Queste condizioni possono alterare il metabolismo,
la produzione di proteine o la gestione di sostanze
come il ferro e il rame, causando danni progressivi al
fegato se non vengono diagnosticate e trattate per
tempo.
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Il corpo accumula troppo ferro, che si deposita nel fegato e in altri organi, aumentando
il rischio di cirrosi e altri problemi.

Emocromatosi ereditaria

L’organismo non riesce a eliminare correttamente il rame, che si accumula nel fegato e
nel cervello, causando danni epatici e neurologici.

Malattia di Wilson

Provoca una carenza di una proteina importante, con conseguente infiammazione e
danni progressivi al fegato e ai polmoni.

Deficit congenito di alfa-1-antitripsina

I sintomi di queste malattie possono variare molto: alcune persone non presentano
segnali evidenti per anni, mentre altre possono manifestare stanchezza, ittero, dolore
addominale, problemi di crescita o sintomi neurologici.

I sintomi

Anche se molte di queste patologie non hanno una cura definitiva, interventi mirati
possono rallentare il danno al fegato e migliorare la qualità della vita, come terapie
farmacologiche, diete specifiche o, in casi selezionati, trapianto di fegato.

La cura

Malattie rare in cui il fegato non riesce a usare o conservare bene gli zuccheri come
fonte di energia. Questo porta ad accumulo di glicogeno e a problemi nel metabolismo.

Glicogenesi epatiche
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