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Osszefoglalas

Habar vannak utmutatok az 6rokletes hemokromatozis (HH) kezelésére, az ajanlasok nagy része
nem talalhaté meg mindegyikben[1]. A szerz6k célja egy olyan objektiv, rovid és praktikus javaslat-
csomag Osszeallitasa a HFE alapu p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) homozigbéta genotipus
kezelésére vonatkozéan, mely tudomanyos publikaciokra és kezelési Utmutatokra tamaszkodik, és
amely a betegek és orvosi képzettség nélkuli személyek szamara is érthetd.

Ezen ajanlasok végsé formajat 2017 majusaban Los Angelesben tartott kozgyillésén fogadta el a
Nemzetkdzi Hemokromatdzis Tarsasag, a Haemochromatosis International.

Bevezetés

Habar vannak Otmutatok az o6rokletes
hemokromatdzis (HH) kezelésére, az
ajanlasok nagy része nem talalhatd meg
mindegyikben[1]. A szerz6k célja egy olyan
objektiv, révid és praktikus javaslat-csomag
Osszedllitasa a HFE alapu p.Cys282Tyr
(C282Y/C282Y) homozigéta genotipus
kezelésére vonatkozéan, mely tudomanyos
publikaciokra és kezelési utmutatokra
tdmaszkodik, és amely a betegek és orvosi
képzettség nélkili személyek szamara is
érthetd.

Ezen ajanlasok végsé formajat 2017
majusaban Los Angelesben tartott
kdzgylilésén fogadta el a Haemochromatosis
International.

Kit kell kezelni, mikor kezd6djon a
kezelés

Ha a paciens HFE p.Cys282Tyr
(C282Y/C282Y) homozigota genotipusu, és a
labor  eredmények a  vastultelitédést
alatdmasztjak: megemelkedett szérum ferritin
(férfiaknal és menopausa utani néknél 300
Mg/L, menopausa el6tti néknél 200 ug/L) és
az éhgyomri transzferrin szaturacio
emelkedett értéke (245%).

Javaslatok

e Minden egyes paciens esetén
tekintetbe kell venni a ferritin szintjét

(a helyi referencia értékhez
viszonyitva), korat, nemét és tarsult
megbetegedéseit.

e Mas genotipusu paciensek esetén
mas kezelési javaslatra lehet szikség.

o Legfrissebb vizsgalatok azt mutatjak,
hogy elényés az enyhén vagy
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kézepesen emelkedett szérum ferritin
szinttel rendelkezé betegek korai és
tartos kezelése is.

e Emelkedett szérum ferritin érték igen
gyakran fordul el8, és ennek
leggyakoribb oka nem a HH, hanem
metabolikus szindroma okozta
gyulladas (lévén, hogy a ferritin akut-
fazis fehérje), alkoholizmus és
majkarosodas. igy feltétlendl
szlkséges a magas szérum ferritin
ertékek okanak pontos kideritése. A
HH diagnozisahoz elengedhetetlen az
emelkedett plazma transzferrin
szaturacié értékének meghatarozasa,
mivel ez jellemzéen a betegség korai
és alapvet6 biokémiai eltérése.

e A magneses rezonancias képalkoto
eljaras (MRI), ha elérheté,
hasznalhatd6 a majban (vagy mas
szervekben) valé vasfelhalmozodas
méresére.

Kezelés

A vérlebocsatas tdbb, mint 60 éve a HH
betegek  megszokott  kezelési mddja.
Hatékonyan csokkenti a HH okozta
megbetegedést és a halalozast [6].

A vasfelhalmozédas széveti karosodasokhoz
vezet, els6sorban a szabad oxigén gyokok
keletkezése (oxidativ stressz) kovetkeztében,
mely a sejtmembran és a sejtalkotdk
karosodasat okozza, végul a sejtek
haldldhoz  vezet. Emiatt a  kezelés
megkezdése nagyon fontos.

Minden 500 mL vérlebocsatas korulbelul 250
mg vasat tavolit el a szervezetbdl, melyet a
szervezet a tultelitett vasraktarként hasznalt
szOvetekbdl (kildondsen a majbdl) potol, igy
az ismételt vérlebocsatasokkal a szervezet
vasfeleslege eltavolithaté.

Hogyan kezeljiik

Kezdeti vagy indukcios fazis

Javasolt a testsuly figgvényében 400-500
mL vérlebocsatast el6irni hetente vagy
kéthetente [2,7].

Ebben a fazisban rendszerint az a cél, hogy
elérjuk az 50 pg/L szérum ferritin értéket, ugy,
hogy a beteg ne legyen vérszegény.

A szérum ferritin értéket havonta ellendrizni
kell, amig el nem éri a normalérték felsé
hatarat; utana kéthetente, amig a ferritin
célértéket eléri [2, 3, 5].

(Varkonyi Judit megjegyzése: ez az eljaras
Magyarorszagon moddositand6é: a szérum
ferritin értéket havonta elegendé ellenérizni,
amig a célértéket eléri.)

Javaslatok

A lebocsatott vér mennyiségét és a
csapolasok gyakorisagat a klinikai
jellemz6khoz és a beteg egyéni
toleranciajahoz kell igazitani.

e Tolerancia: klinikai jellemzdk
(altalanos tolerancia és vérnyomas);
hemoglobin (nem sullyedhet 11 g/dL
ala) [7].

e Vérlebocsatas torténhet  klinikan,
kérhazban és vérado allomason.

e A paciens vegyen magahoz b&séges
mennyiségi folyadékot a beavatkozas
elétt és utdan is, és ne legyen
ehgyomorra.

Fenntarto fazis

Az indukcids fazist koveti a fenntartd fazis.

A HH paciensnek egész életen at tartd
ellenérzésre van szikseége.

A paciens vasszintjének fliggvényében 1-4
havonta egy vérlebocsatas ajanlott.

A fenntarté kezelések gyakorisaga havi 1 és
évi 1 kozott valtozhat egyénenként [3].

Hatdsossag: az altaldnos cél a ferritin
szintjének 50 pg/L kdérnyékén tartasa (anémia
nélkal) [2, 3, 5].

Javaslatok

e A hemoglobin szintie ne essen 11
g/dL ala.

e A hemoglobin szintjét rendszerint
ellendrizni  kell csapolas  elétt,
kllénosen idésebb paciensek esetén,



akik hajlamosak anémiara és krénikus
vérvesztésre.

e A szérum ferritin szintie minden
masodik csapolaskor ellenérizendd (a
hemoglobinnal egy idében), de
legalabb évente egyszer.

e Ehgyomri transzferrin  szaturaciét
szintén ellendrizni  kell legalabb
évente 1x.

e Tobb  orszagban egyre  tobb,
szovédménymentes HH  paciens
adhat vert, vagy min&stlhet
véradonak. A terapias csapolas soran
lebocsatott vér felhasznalhaté a
vérellato szolgalat belatasa szerint [8].

Mikor lehet abbahagyni a kezelést

Azon paciensek, akiknek valaha
vastultelitbdése volt, sose hagyjak abba a
vasszintjik ellenérzését, sem a kezelést,
melyet vasszintjik, altalanos allapotuk és
koruk tekintetében kell megallapitani.

Tovabbi javaslatok

Diéta

Valtozatos, egészséges étrendet kell tartani,
kerilni a vassal dusitott ételeket, mint a
gabonapelyhek. A vas és C-vitamin tartalmu
taplalék-kiegészitoket is kerulni kell, és az
alkohol fogyasztast vissza kell fogni [3].
Egyes fdldrajzi régidkban  (kuldndsen
szubtropikumban) a HH paciensek ne
fogyasszanak nyers kagylét és nem
megfeleléen atsult(f6tt) sertéshist a sulyos
fert6zések megelbzése céljabdl.

A diéta nem helyettesiti a vérlebocsatasokat.

Kelatképzo terapia

A vas-kelat képz6 terapiat rendszerint az
ismételt vératdmlesztést igénylé anémiaban
fellépd vastultelitédés indikalja. Emellett a
vas-kelat képz6 szerek a HH ritka és
specialis eseteiben hasznalatos alternativ
(vagy kiegészitd) terapiat jelenthetik, mikor a
vérlebocsatas orvosilag ellenjavallt, vagy a
rossz vénak miatt a csapolas lehetetlenné

valik, vagy a kivant eredmény nem érhetd el
vérlebocsatassal.

Lehetséges jovobeli HH terapia

A jovbben a hepcidin alapu kezelések a
vérlebocsatasok kiegészitéjevé valhatnak az
indukciés fazisban, illetve kivalthatjak a
vérlebocsatast a fenntartd fazisban. A
hepcidin hasznalhatésaganak alapjat az adja,
hogy HH paciensekben a hepcidin szintjének
csokkenése okozza a megnovekedett szérum
vas és transzferrin szaturacio értékeket, és
kdvetkezményként a szdveti vaslerakodast.
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