Felallitani a diagnozist

Vérmintabol térténd mérés alapjan
> transferrin szaturacio™

> serum ferritin koncentraciéo”

" vas-szalino fehéije a vérben
@ vasast tarolo fehérje a szervekben

A vér vagy nyal génvizsga-
lata biztositja a diagnoézist.

A Hemokromatézis leggya-
koribb formajanak iga-
zolasara a genetikai teszt-
ben a C282Y/C282Y (hete-
rozygota) mindkét DNS sza-
lon jelenlevd mutaciojat
vizsgaljak. A tobbi ritka
formak, az agynevezett
nem-HFE specifikus muta-
ciok kivizsgalasara nemzeti
és az azzal kapcsolatban
allo nemzetkozi laboratoriu-
mok allnak rendelkezésre.

Egy csaladban elofordulo beteg eseten

Amennyiben a teszt pozitiv, a beteg felelossége
tajékoztatni kozvetlen hozzatartozéit, felhivni
figyelmiket arra, hogy tegyék meg a megfelelo
lépéseket a betegség kialakulasanak megeldzésére.
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EFAPH céljai

A szakma és a nagykdzonség minél szélesebb kdrben tor-
ténd megismertetése az ordkletes hemokromatézissal

Minél tdbb orszag bevonasa a betegség kialakulasanak
minél szélesebb kérben megvalésulé megeldzése, kezelése
és kutatasa érdekében.

Segiteni a betegszervezetek felallitasat, mkddését abbdl a

célbol, hogy egyre bovild lehetdségeik legyenek a gon-
dozdas, kezelés, életmindség javitasa és minél hosszabb

betegtulélés elérése terén.
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Hemokromatozisos Betegek Egyesiilete

1088 Budapest, Szentkiralyi u. 46.
e-mail: info@hemokromatozis.hu
honlap: www.hemokromatozis.hu
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HEMOKROMATOZIS

Vastiulterhelodessel
jaro megbetegedesek
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Mi a Hemokromatoz

?

Vastulterhelodés

A hemokromatézis progressziv és kiterjedt vasta-
rolodast jelent az emberi szervezeten belil. Kezelés
nélkal egy sor komoly megbetegedéshez vezet
kiléndsen olyan, a vaslerakédasban leginkabb érin-
tett szervekben, mint a mdj, a sziv, a hasnyalmirigy,
az iziletek és végll a betegek halalanak okozéja.

A hemokromatézis 6rokletes megbetegedés. A beteg
szilei és gyemmekei egy kromoszoma szalon hor-
dozzak a C282Y génmutaciot.

Korai diagnozis

Orokletes megbetegedés

A BETEGSEG LEGGYAKORIBB FORMAJA

A leggyakoribb mutacioc a HFE génben, amit
C282/C282Y-al jel6link, felelds a hemokromatézis leg-
gyakoribb formajaért. Ez a mutacio glentds vasszintet
eredmeényez a vérben, ezaltal silyos szervkarosodaso-
kat okozva: kronikus faradisagérzet, majzsugor, majrak,
cukorbetegség és szivelégtelenség.

Ez a mutacié nagyon gyakran fordul eld, foként az észak
Eurépai orszagokbdl szarmazé népeknél, kulonodsen,
akik kelta eredetiek.

A BETEGSEG LEGRITKABB FORMAI

A kisgyermekek és a tizenévesek is szenvedhetnek
sllyos vastulterhelodésben csaklgy, mint a felnottek.
Azon ritka fiatalkori esetekben, yekben a mutacio
nem a HFE génben van, valoszimleg a hemojuvenil,
hepcidin, ferroportin, vagy mas gén lehet érintett....
Ezek a ritka vastllterhelodéses formak a vilagon min-
denitt eldfordulnak.

Nemzeti referencia kozpontok specializalodtak a
vastulterhelbdéses megbetegedesekre és rendelkezés-
re allnak a diagnézis felallitasara és a kezelés ira-
nyitasara.

A hemokromatozis legritkabb, nem HFE génhez kotott
formai még nem tefjesen tisztazottak.

Nem specifikus figyelmeztetd jelek, félrevezetoek
lehetnek és ezért késleltethetik a diagnézist:

> szokatlan és kronikus faradékonysag,
> fajdalmas izlletek,

> szivritmus zavarok,

> cukorbetegség,

> sexudlis zavarok,

> A bor szlirkés elszinezodeése...

Manapsag a kezelés
nagyrészt idészakon-
kénti vérlebocsatasbol
all, a vastulterhelodés
elharitasa érdekében.

A kezeléorvos megal-
lapitja a vérlebocsatasok
gyakorisagat és eseten-
kénti mennyiségét.
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Az elsd alkalmakkor (bevezetd kezelés) hetente torténik
vérlebocsatas, egészen addig, mig a vasterhelodés
megszinik.

A masodik fazisban (fenntarté kezelés) a vérlebocsata-
sokra egyre ritkabban kerll sor: havonta, majd félévente
egyszer, a vasterhelodés visszatértének megelbzésére.
Az orvosi kutatasok jelenleg azt vizsgaljak, milyen gyo-
gyszerek alkalmazasaval lehetne a vérlebocsatasokat

hianyaban, az allapot folyamatosan romlik, és az élet-
kilatasok rosszak.

Jelenleg a betegséget nem igazan ismerik a legtébb
eurdpai orszagban.

Ugyanakkor minden haromszazadik egyén érintett
lehet ebben a vastulterheléssel jaré genetikai megbe-
tegedésben. Eurépaban ez mintegy 2,2 millié embert
jelent. Az Ir népesség a leginkabb érintett: 80
emberbdl egy homozygota mutans.

kivaltani, vagy annak
alternativajat adni. A
vasanyagcsere minél
jobb megismerése
ebben a tekintetben
is kivanatos.



