Hemochromatoza

Hemochromatéza je geneticky dané onemocnéni, které se uzce tykd metabolizmu Zeleza. Zelezo je
stopovy prvek, které se v nasSem téle vyskytuje v mnoZstvi cca 4 gramt. Organizmus nemd prakticky
Zadny mechanizmus k odstranéni pifebyte¢ného Zeleza.

Priciny

U hemochromatdzy je pfitomen geneticky defekt vedouci k porusSe syntézy HFE proteinu. HFE protein
za normélnich okolnosti blokuje na enterocytech receptor pro transferin a tim snizuje resorpci zZeleza. U
hemochromat6zy mé receptor zachovanou vysokou afinitu k transferinu a tim je absorpce Zeleza ze stfeva
neimérné vysoka.

Mutace vedouci k defektu HFE proteinu (mutace C282Y) je autozomalné recesivni a vzhledem k jisté
vyhod€ (redukce krevnich ztrat) se vyskytuje a heterozygotni formé az u 10% evropské populace.
Prevalence homozygotni symptomatické formy je cca 1:300-1:800.

Y. s v

Pozn: Hromadéni Zeleza bez genetické slozky se oznacuje jako hemosideréza (alkoholizmus, nadmérny
pfisun vitaminu C a Zeleza, opakované transfuze).

Projevy

U pacienta se rozviji unava, slabost, poSkozeni jater, diabetes mellitus, kardiomyopatie a
hyperpigmentace. Onemocnéni postupné progreduje a vétSinou je diagnostikovdno po 40. roce véku.
VétSina piiznakl souvisi s jaterni 1ézi - hepatomegalie, cirhéza jaterni, portdlni hypertenze a jeji
komplikace. Diabetes mellitus vznikd na podkladé resistence k inzulinu pii jaternim poskozeni a na
podkladé poskozeni endokrinnich bunék pankreatu nadmérnou tvorbou volnych radikala.

Projevy u Zen byvaji mirnéjsi, nebot’ u nich dochdzi k mohutnéjSim ztratdm Zeleza pii menstruaci.

Diagnostika


http://travici-potize.cz/index.php/jaterni-cirhoza.html
http://travici-potize.cz/index.php/portalni-hypertenze.html

Idedlni screeningova metoda je vySetieni saturace transferinu, kterd je zvysend nad 50%. Sérova
koncentrace ferritinu byva zvyseni, to vSak neni vZdy spolehlivé. DilleZité je provedeni biopsie jater a
zjisténi mnozstvi Zeleza v jaterni susing. Histologicky mtizeme najit akumulaci Zeleza periportalné.

Komplikace

Lidé s heterozygotni formou mutace zpisobujici hemochromatézu maji vyrazné horsi prubéh chronické
hepatitidy C, pokud se nakazi. Riziko vzniku jaterni cirh6zy je u nich vyssi. Hepatoceluldrni karcinom je
zavaznou komplikaci hemochromatézy a jeho riziko u pacientti s hemochromat6zou je vyrazné zvysené.

Terapie

Zékladnim terapeutickym postupem jsou opakované venepunkce, ivodem cca 500 ml krve 1-2x tydné a

nasledné v mensi frekvenci jako udrZzovaci. Diabetes mellitus se 1é¢i inzulinoterapii a piipadné kloubni
komplikace nesteroidnimi antirevmatiky.
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