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Egy fiatal férfi esetée ismertetjiik, akinek &rol

résének és kezelésének fontossdgat.

ANAMNESZTIKUS ADATOK

A 34 éves, telséfoku végzettségii, értelmiségi munka-
korben dolgozd, hdzas, rendezetc kérillmények kozote
élé, kérgyermekes férfi soha nem dohdnyzott, alkoholt
sem fogyasze, kdvét is csak alkalomszerden. Hobbisze-
rlien, hetente kérszer sportol. Enyhén rdlsilyos (BML:
26,97 kg/m?). Kérel6zményében érdemleges betegség,
baleset, transzfizié vagy miitét nem szerepel. Gydgy-
szert rendszeresen nem szed, gydgyszerallergidja nem

ismert.

AZ ESET

A fiatal férfi 2008 janudrjdban elvégzert laboratéri-
umi szlirévizsgalata eredményeiben enyhén emelkedett
szérumvas- (39 pmol/l) és GPT/ALAT- (63 U/I) ércéke-
ket taldltak, a ’rutin’ laborparaméterekben egyéb kéros
eleérést nem észleltek. Panaszként csupdn enyhe fokd
faradékonysdgot emlitett. Fizikdlis vizsgdlattal a mdj
kisméreékd (1 hardntujjnyi) megnagyobbodisin kiviil
statusdban egyéb eltérés nem tapasztaltak.

A beteg kivizsgélsa hasi ultrahang (UH) és egy kibé-
vitett laboratériumi vizsgdlar elvégzésével folyratédotr.
A hasi UH leletébdl kiemelendd a mdj zsiros elfajuldsa-
ra jellemz8 echodus, fényes, wvildgos médj” képe, a labo-
ratériumi eredmények koziil pedig a jelentésen emel-
kedett ferritinszint (1070 pg/l), transzferrin-szaturdcié

letes haemochromatosisdt jelentéktelennek tiind panaszai, illetve
laboratériumi szlir6vizsgalati eredményeinek kisméreékii eltérései alapjan deritették fel. A szerzék réviden ismer-
tetik a korkép lényegér, diagnosztikai és terdpids lehetdségeit, hangstlyozva a betegség iddben torténd felisme-

(81%), enyhén csbkkent transzferrinszint (1,9 g/l), nor-
mal siillyedés (We: 10 mm/h) és CRP-szint (8 mg/l).

A tovabbiakban a teriiletileg illetékes belgyégyaszati
ambulancidval egyiicemiikadve elvégzett virusszerologiai
és tumormarker-vizsgalatok negativ eredményt hoztak,
ioy az infektlv eredetti mdjgyulladdsc és a malignus
méjtumort kizdrdsra keriilt. A mdj MR-vizsgdlat leleté-
bl kiemelend a méjparenchyma jelentés (280 mmol/g
éreéker meghaladénak kalkuldlr) vastdlterhel6dése.

A piciens ezt kdvetben egy progressziv betegel-
lité intézmény hematolégiai ambulancidjira keriilc
haemochromarosis irinydiagnézissal.

Az ot végzett molekuldris genetikai vizsgdlat kimutat-
ta, hogy a beteg mindkét HFE (HLA-H) génje (allélje)
tartalmazza a Cys282Tyr (C282Y) pontmuticidt, a be-
teg tehdt homozigéra a vizsgalt leggyakoribb murdciéra
nézve, tiinetei hdrrerében 6roklddé (primer) haemo-
chromatosis 4ll. A génvizsgdlat eredménye egyben iga-
zolta azt is, hogy a bekiild8 irdnydiagnézis helyes volt. A
gondozdsba vételt kiverden a betegnél vasszegény diétit
inditottak. A diéta sordn szigord alkoholabsztinencia
mellett a vasban gazdag élelmiszerek (voros hiisok, bel-
sBségek, rik, tojds, olajos magvak, mdlk stb.) étrendbdl
toreénd elhagydsival prébaltak a vasbevitelt csdkkente-
ni, aminek koverkeztében a beteg kb. 8 kg-ot fogyort is
(BMI: 24,7 kg/m?).
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A beteg kezelése — a vasszegény diéta megrartdsa
mellett — kezdetben kéthetente, késébb hiromhetente
toreénd vérlebocsdtdsokkal folytatédott. Egy terdpids
vérlebocsdtds sordn 400-500 ml vér keriile lecsapoldsra
15 perc alatt. A beteg ezutdn javulé kdzérzetrél szdmolt
be, firadékonysdga csokkent, fizikai er6nléte javult, 5sz-
szesen két alkalommal volt sziikség infizidban toriénd
volumen-visszapétldsra a phlebotomidr kivetden.

A rendszeres terdpids vérlebocsdtds hatdsdra egy év el-
teltével a vasanyagcsere-paramérerek részben rendezéd-
tek, részben jelentdsen javultak (szérumvas: 28 pmol/l,
wanszferrin: 2,1 g/l, ferritin: 60 pg/l, transzferrin-
szaturdcio: 56%). Ezt kdvetben a terdpids vérlebocsa-
tdsok gyakorisiga csokkenthetd volt és jelenleg csak 3
havonta keriil sor vénasectiéra. Az ismételten elvégzett
hasi UH-vizsgdlat a mdj steatosisinak progressziéjart
nem mutatta. A beteg teljes életet él, vasszegény dié-
tdt tart, munkdjdban, csalddi életében betegsége nem
korldrozza. A kérkép idében toreént felismerése és keze-
lése dlral sikeriilhet a mdsodlagosan kialakulé definitiv
szervlkdrosoddsok létrejotiének megel8zése, a pdciens
életkildtdsainak javitdsa.

A HEREDITER HAEMOCHROMATOSIS

A HFE gén murdciéi dltal okozott drokletes haema-
chromatosis (HH) aleggyakoribb autoszomalis recessziv
médon 6r6klédé megbetegedés, amely a kaukdzusi po-
puldciéban, Eszak-Eurépdban és az onnan szdrmazd la-
kossdg korében minden kérszdzadik fehér bérii embert
érint. A férfiak korében tizszer gyakoribb, mint n8k-
nél, mivel ket a vasfelhalmozéddstdl védilk a fiziolégids
vasveszteséggel jir6 dllapotok: havi vérzés, terhesség,
sziilés, szoptatds. Az elérehaladott 4llapotd beregséget a
vas korlatlan felszivoddsa és f8leg parenchymds szervek-
ben torténé lerakoddsa dleal kialakuld szervkdrosoddsok
jellemzik (mdj — cirrhosis, pancreas — diabertes; tovdb-
bd hypogonadismus, impotencia, cardiomyopathia,
bérpigmenticié, arthropathia). A HH leggyakoribb tn.
klasszikus (felndtt) forméjiban a stlyos klinikai tiinetek
alraldban csak 40 éves éleckor utin muratkoznak, noha
a genetikai hiba a betegekben sziiletésiik 6ta jelen van.
A betegséget leggyakrabban a 6-os kromoszéman 1évé
HFE gén muticidja okozza, amelynek hatisira a mu-
tins Hfe-géntermék hibds miikédése kovetkeztében a
vékonybél mucosasejtjeinek vasfelvevs képessége tébb-
szorosre emelkedik, fliggetleniil a szervezer vassziiks égle-
tét6l. A HH-ban a génhiba azonban egyéb zavart is eld-

idéz, nevezetesen a vordsvérsejt fiziolégids lebomldsdbsl
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szarmazo, normadlisan abbdl jrahasznosulé vas ebben a
betegségben a RES makrofdgjaiban (mdj, lép) lerakédik
ezzel is novelve a raktdrozott vas mennyiségét. Ugyan a
vasszegény diétdval, a rendszeres vérlebocsardssal és kel4t-
kezeléssel a vasrakrirak csokkenchetdk, de a génhiba az
eddigi kezeléssel nem elimindlhatd. Ezért van sziikség a
rendszeres ellendrzésre, az érintett személyek gondoza-
sara. A leggyakoribb a 282-es poziciéban bekévetkezd
C282Y (cisztein helvett tirozin) mutdcié (klasszikus
forma). A ritkdbb H63D (hisztidin — aszparaginsav)
mutdcié még homozigétasig esetén sem okoz mindig
vastiilterhelést, a compound heterozigétikban (C282/
HG63D) az anyagcserezavar legtobbszér kimutathaté. A
HH-ban a kovetkezmények (korai diagnézis és terapia
nélkill) silyosak: midjcirrhosis é 30% esély a primer
hepatocellularis carcinoma kialakuldsdra, azonban a
praecirrhoticus fizisban kezelt betegeknél az életkilati-
sok nem térnek el a normaliscél.

DiagNnozis

A betegség kezdeti szakaszdban a tiinetek — faradé-
konysdg, izilleti fdjdalom, csékkent libidé, hasi téj-
dalom, levertség — nem karakterisztikusak, kénnyen
elsikkadhatnak, a panaszok mégéet rejlé igazi ok kide-
ritéséhez ezeknél a betegeknél szérumvas-, transzferrin-
szaturaci6, ferritinszint- és mdjfunkciés vizsgilat el-
végzése sziikséges. A klinikai gyantn tdl a 45% feletti
transzferrin-szaturcié kimurardsdval valdsziniisithetd
legegyszeriibben a HH fennalldsa (emelkedett szérum-
vas- €s -ferritinszint, kéros mdjfunkciés enzimértékek
mellett). A szérum ferritinszintje jé korreliciéban van a
szervezet egészének vastartalméval, fontos azonban tud-
ni, hogy gyulladdsban (mint akut fizis fehérjének) szint-
je megemelkedik, ezért csak normalis CRP-szint mellett
és minimum egyhénapos alkohol-absztinencidr kovetd-
en értékelhetd mint haemochromatosis marker (az alko-
holfogyasztis hatdsira a szérum vas- és ferritinszintje is
emelkedik). A betegség identifikdldsdban meghatirozé
a HFE gén C282Y, H63D ponunuticidinak kimutata-
sa. A genetikai csalddvizsgdlat homozigéta mutdciéval
rendelkez6 beteg esetén indokolt testvérek és az egyenes
dgi leszdrmazottak korében.

TerAr1A
A terdpids vérlebocsdtds a kezelés leghatdsosabb és
legelterjedtebb médja. Alkalmanként 400-500 ml

vér lebocsdrdsdval 200250 mg vasar lehet eltdvolita-
ni a beteg szervezetébdl. A cél a normdl tartomdnyd
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ferritinszint elérése és fennrartdsa. Ez a beavatkozds kez-
detben hetente-kéthetente, késébb hdrom-négyhetente
toreénd ismétlésével vdlik elérhetévé. Ezt kovetGen a
szérumértékel rendszeres ellenérzése mellett dltalaban
3-4 havonta szitkséges a vérlebocsdtds.

Azok a betegek, akiknél a terdpids vérlebocsards ellen-
javallt (pl. silyos anaemia), keldtképzé kezelésben része-
siilhetnek. A keldtképzd szerek koziil a deferoxamin a
legelterjedtebb infizioban adhatd készitmény. Intravéna-
san vagy subcutan alkalmazhaté, az alkalmazdsi javaslar
szerint infiziés pumpdban 8-12 érdn keresztill adagolva
(heti tobb alkalommal), lehetdség szerint éjszaka, hogy a
beteg munkdjibol, iskolabsl ne mulasszon (ez a kolesé-
gek, a jelentds id és felszerelésigénye miatt nem terjede
el). A deferoxamin-kezelés 40-50 mg/kg/nap adagban
alkalmazva naponta 10-25 mg vas mobilizdldsdra alkal-
mas. A gyégyszer korilményes alkalmazdsa miate nagy
varakozds elézte meg a hatdsossdgdban a deferoxamint
feliilmulé szdjon 4t szedhetd készitmény — deferasirox
— megjelenését (a gydgyszer ndlunk torzskényvezésre
keriile drokletes haemoglobinopathidban, csontvelé dt-
iiltetésre varé myelodysplasids betegek szdmdra).

Figyelembe véve, hogy az emberi fogyasztisra alkal-
mas élelmiszerek vastartalma kiilénbéz6, a tdplilkozds
lehet még az a teriilet, ahol az érintettek tudatosan
kedvez befolydst gyakorolhatnak a betegség progresz-
szidjdra. A vasban gazdag ételek keriilése ajénlotr, ezek
(a teljesség igénye nélkiil) a husféleségek kozil: vords
husok, belséségek, rdk, a névények koziil: petrezselyem,
mdk, olajos magvak, szdrazbab, lencse, spendt stb. A
vasszegény diéta mellett kertilendd vdlzott mennyiségl
C-vitamin fogyasztdsa, valamint szigorti alkoholtilalom
megtartdsa sziikséges.

2010/5

Herediter haemochromatosis — kovai felismerés, valddi megelizés

Az drokletes haemochromarosis korai felismerésével
és iddben elkezdett kezelésével elérhetd, hogy megeldz-
zitk a betegséghdl adddé szovédmények kialakuldsar,
javitva a betegek életmindségét és életkildtdsait.

Utoszo

A 2007-ben bejegyzett Magyarorszdgi Hemokro-
matézisos Betegek Egyesiilete (HBE) — amely része az
eurépai betegszervezetnek (EFAPH) — évente kértszer,
tavasszal és Osszel tartja Osszejoveteleit, melyeknek a
Semmelweis Egyetem III. Sz. Belgyégydszati Klinika ad
otthont. Ezen alkalmakkor a betegek, a hozzatartozok,
az érdeklédék nemcsak a betegségrél, a diérdrdl, az 1j
tudomdnyos eredményekrdl és kezelési lehetdségekrol
hallhatnak, hanem tapasztalatokat is cserélhetnek egy-
midssal. A szervezettel kapcsolatos informadciék megte-
kinthet6k a www.hemokromatozis.hu honlapon.

A Semmelweis Egyetem Csalddorvosi Tanszék és a
[1I. Sz. Belgyégydszati Klinika kézds munkaban a vas-
tilterhel6dés népegészségiigyi jelentdségér vizsgdlja,
mely kuratdsnak része a haemochromarosishoz vezeté
génmutdciéval él6k kisziirése, gondozdsba vétele, csa-
lidvizsgilatuk elvégzése. A haemochromatosis gyanujd-
val beutalt betegeket készséggel fogadjik a klinika he-
matoldgiai ambulancidjdn.
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