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Összefoglalás

Habár vannak útmutatók az örökletes hemokromatózis (HH) kezelésére, az ajánlások nagy része
nem található meg mindegyikben[1].  A szerzők célja egy olyan objektív, rövid és praktikus javaslat-
csomag  összeállítása  a  HFE  alapú  p.Cys282Tyr  (C282Y/C282Y)  homozigóta  genotípus
kezelésére vonatkozóan, mely tudományos publikációkra és kezelési útmutatókra támaszkodik, és
amely a betegek és orvosi képzettség nélküli személyek számára is érthető.

Ezen ajánlások végső formáját 2017 májusában Los Angelesben tartott közgyűlésén fogadta el a
Nemzetközi Hemokromatózis Társaság, a Haemochromatosis International.

Bevezetés

Habár  vannak  útmutatók  az  örökletes
hemokromatózis  (HH)  kezelésére,  az
ajánlások  nagy  része  nem  található  meg
mindegyikben[1]. A szerzők célja  egy  olyan
objektív,  rövid  és  praktikus  javaslat-csomag
összeállítása  a  HFE  alapú  p.Cys282Tyr
(C282Y/C282Y)  homozigóta  genotípus
kezelésére  vonatkozóan,  mely  tudományos
publikációkra  és  kezelési  útmutatókra
támaszkodik,  és amely a betegek és orvosi
képzettség  nélküli  személyek  számára  is
érthető.

Ezen  ajánlások  végső  formáját  2017
májusában  Los  Angelesben  tartott
közgyűlésén fogadta el a Haemochromatosis
International.

Kit kell  kezelni, mikor kezdődjön a
kezelés

Ha  a  páciens  HFE  p.Cys282Tyr
(C282Y/C282Y) homozigóta genotípusú, és a
labor  eredmények  a  vastúltelítődést
alátámasztják: megemelkedett szérum ferritin
(férfiaknál  és  menopausa  utáni  nőknél  300
μg/L, menopausa előtti nőknél 200  μg/L) és
az  éhgyomri  transzferrin  szaturáció
emelkedett értéke (≥45%).

Javaslatok

 Minden  egyes  páciens  esetén
tekintetbe kell  venni a ferritin szintjét
(a  helyi  referencia  értékhez
viszonyítva),  korát,  nemét  és  társult
megbetegedéseit.

 Más  genotípusú  páciensek  esetén
más kezelési javaslatra lehet szükség.

 Legfrissebb vizsgálatok  azt  mutatják,
hogy  előnyös az  enyhén  vagy
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közepesen emelkedett szérum ferritin
szinttel  rendelkező  betegek  korai  és
tartós kezelése is. 

 Emelkedett  szérum ferritin érték igen
gyakran  fordul  elő,  és  ennek
leggyakoribb oka nem a HH, hanem
metabolikus  szindróma  okozta
gyulladás (lévén, hogy  a ferritin akut-
fázis  fehérje),  alkoholizmus  és
májkárosodás.  Így  feltétlenül
szükséges  a  magas  szérum  ferritin
értékek  okának  pontos  kiderítése.  A
HH diagnózisához elengedhetetlen az
emelkedett  plazma  transzferrin
szaturáció értékének meghatározása,
mivel ez jellemzően a betegség korai
és alapvető biokémiai eltérése.

 A  mágneses  rezonanciás  képalkotó
eljárás  (MRI),  ha  elérhető,
használható  a  májban  (vagy  más
szervekben)  való  vasfelhalmozódás
mérésére.

Kezelés

A vérlebocsátás  több,  mint  60  éve  a  HH
betegek  megszokott  kezelési  módja.
Hatékonyan  csökkenti  a  HH  okozta
megbetegedést és a halálozást [6].

A vasfelhalmozódás szöveti károsodásokhoz
vezet,  elsősorban  a  szabad  oxigén  gyökök
keletkezése (oxidatív stressz) következtében,
mely  a  sejtmembrán  és  a  sejtalkotók
károsodását  okozza,  végül  a  sejtek
halálához  vezet.  Emiatt  a  kezelés
megkezdése nagyon fontos.

Minden 500 mL vérlebocsátás körülbelül 250
mg vasat távolít el a szervezetből, melyet a
szervezet  a túltelített  vasraktárként  használt
szövetekből  (különösen a májból)  pótol,  így
az  ismételt  vérlebocsátásokkal  a  szervezet
vasfeleslege eltávolítható.

Hogyan kezeljük

Kezdeti vagy indukciós fázis

Javasolt   a  testsúly  függvényében  400-500
mL  vérlebocsátást  előírni  hetente  vagy
kéthetente [2,7]. 

Ebben a fázisban rendszerint az a cél, hogy
elérjük az 50 μg/L szérum ferritin értéket, úgy,
hogy a beteg ne legyen vérszegény.

A szérum ferritin értéket havonta ellenőrizni
kell, amig el nem éri a normalérték felső
határát; utána kéthetente, amig a ferritin
célértéket eléri [2, 3, 5].

(Várkonyi  Judit  megjegyzése:  ez  az  eljárás
Magyarországon  módosítandó:  a  szérum
ferritin  értéket  havonta elegendő ellenőrizni,
amíg a célértéket eléri.)

Javaslatok

 A lebocsátott  vér  mennyiségét  és  a
csapolások  gyakoriságát  a  klinikai
jellemzőkhöz  és  a  beteg  egyéni
toleranciájához kell igazítani.

 Tolerancia:  klinikai  jellemzők
(általános  tolerancia  és  vérnyomás);
hemoglobin  (nem süllyedhet  11 g/dL
alá) [7].

 Vérlebocsátás  történhet  klinikán,
kórházban és véradó állomáson.

 A páciens vegyen magához bőséges
mennyiségű folyadékot a beavatkozás
előtt  és  után  is,  és  ne  legyen
éhgyomorra. 

Fenntartó fázis

Az indukciós fázist követi a fenntartó fázis.

A  HH  páciensnek  egész  életen  át  tartó
ellenőrzésre van szüksége.

A  páciens  vasszintjének  függvényében  1-4
havonta egy vérlebocsátás ajánlott.

A fenntartó kezelések gyakorisága havi 1 és
évi 1 között változhat egyénenként [3].

Hatásosság:  az  általános  cél  a  ferritin
szintjének 50 μg/L környékén tartása (anémia
nélkül) [2, 3, 5].

Javaslatok

 A hemoglobin  szintje  ne  essen   11
g/dL alá.

 A  hemoglobin  szintjét  rendszerint
ellenőrizni  kell  csapolás  előtt,
különösen idősebb páciensek esetén,
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akik hajlamosak anémiára és krónikus
vérvesztésre.

 A  szérum  ferritin  szintje  minden
második csapoláskor ellenőrizendő (a
hemoglobinnal  egy  időben),  de
legalább évente egyszer.

 Éhgyomri  transzferrin  szaturációt
szintén  ellenőrizni  kell  legalább
évente 1x.

 Több  országban  egyre  több,
szövődménymentes  HH  páciens
adhat  vért,  vagy  minősülhet
véradónak. A terápiás csapolás során
lebocsátott  vér  felhasználható  a
vérellátó szolgálat belátása szerint [8].

Mikor lehet abbahagyni a kezelést

Azon  páciensek,  akiknek  valaha
vastúltelítődése  volt,  sose  hagyják  abba  a
vasszintjük  ellenőrzését,  sem  a  kezelést,
melyet  vasszintjük,  általános  állapotuk  és
koruk tekintetében kell megállapítani.

További javaslatok

Diéta
Változatos, egészséges étrendet kell  tartani,
kerülni  a  vassal  dúsított  ételeket,  mint  a
gabonapelyhek. A vas és C-vitamin tartalmú
táplálék-kiegészítőket  is  kerülni  kell,  és  az
alkohol  fogyasztást  vissza  kell  fogni  [3].
Egyes  földrajzi  régiókban  (különösen
szubtropikumban)  a  HH  páciensek  ne
fogyasszanak  nyers  kagylót  és  nem
megfelelően  átsült(főtt)  sertéshúst  a  súlyos
fertőzések megelőzése céljából.

A diéta nem helyettesíti a vérlebocsátásokat. 

Kelátképző terápia

A  vas-kelát  képző  terápiát  rendszerint  az
ismételt  vérátömlesztést  igénylő  anémiában
fellépő  vastúltelítődés  indikálja.  Emellett  a
vas-kelát  képző  szerek  a  HH  ritka  és
speciális  eseteiben  használatos  alternatív
(vagy kiegészítő) terápiát jelenthetik, mikor a
vérlebocsátás  orvosilag  ellenjavallt,  vagy  a
rossz  vénák  miatt  a  csapolás  lehetetlenné

válik, vagy a kívánt eredmény nem érhető el
vérlebocsátással.

Lehetséges jövőbeli HH terápia

A  jövőben  a  hepcidin  alapú  kezelések  a
vérlebocsátások kiegészítőjévé válhatnak az
indukciós  fázisban,  illetve  kiválthatják  a
vérlebocsátást  a  fenntartó  fázisban.  A
hepcidin használhatóságának alapját az adja,
hogy HH páciensekben a hepcidin szintjének
csökkenése okozza a megnövekedett szérum
vas  és  transzferrin  szaturáció  értékeket,  és
következményként a szöveti vaslerakódást.

Köszönetnyilvánítás  Köszönjük  a  HI
tagjainak, a Nemzetközi BioIron Társaságnak
és  minden  konzulensnek  a  közreműködést.
Ezen  ajánlások  kidolgozása  Prof.  Paulo
Santos  és  Prof.  Pierre  Brissot  elnöklete
mellett történt.
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