Hemochromatoéza

Hereditarni hemochromatéza (také geneticka hemochromatéza,
zkr. HH ¢i GH) je nej¢astéjSi monogenné prendsSené onemocnéni
vlbec, které se projevi po dlouholetém trvani choroby (40 let a vice).
Vyskytuje se s incidenci 2-5/1 000 obyvatel, kdy incidence
heterozygotd pro tuto chorobu je 1:10.

Podstatou hemochromatézy je porucha genu HFE na 6.
chromozomu, kterd vede k nadmérnému stradani zeleza v
hepatocytech. Zelezo se nadmérné resorbuje v duodenu. Onemocnéni
je autosomalné recesivni s nelplnou penetranci. Nadbytek zeleza je
samozrejmé toxicky, protoze dochazi na podkladé Fentonovy reakce
k vySSi produkci hydroxylového radikalu, ktery destruuje buriky a
bunécné struktury. Typicky se Zelezo uklada nejdrive do hepatocytd,
nasledné zluc¢ovodUl, Kupfferovych bunék a makrofagd, kde hlavni a
nejzavaznéjsi manifestaci onemocnéni je rozvoj jaterni cirhézy s
moznym vznikem a rozvojem hepatoceluldrniho karcinomu. Dalsimi
orgdny poskozenymi pri hemochromatéze jsou myokard, pankreas,
klouby a varlata. Znamy dle definice je tzv. bronzovy diabetes, ktery
vznika na podkladé destrukce pankreatu, respektive Langerhansovych
ostrlivkll, a neschopnosti produkce insulinu.

Diagnostika

= Pacient bude mit typicky zvySené hodnoty Zeleza, sérového
ferritinu a zvétsenou saturaci transferinu (80-90 %).

= ZvySené hodnoty ALT, AST.

= Prodlouzeni protrombinového casu.

Vysetreni

= USG jater;
= biopsie jater;
= genetické vySetreni.

Klinické znaky

Hepatomegalie (diky velkému mnozstvi zasobniho ferritinu);
projevy jaterni cirhézy;

bolesti kloub{;

kardiomegalie;

insulinové rezistence (DM);

hepatoceluldrni karcinom.
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Klasifikace a odkazy

MKN-10 E83.1 (https://mkn10.
uzis.cz/prohlizec/E83.1
)

MeSH ID D019190 (https://www

.medvik.cz/bmc/link.d
0?id=D019190)
MedlinePlus 000327 (https://medli
neplus.gov/ency/articl
€/000327.htm)
Medscape 177216 (https://emedi
cine.medscape.com/ar
ticle/177216-overview

)
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Nejlepsi a zatim jedinou |éCbou je venepunkce (pousténi Zilou), kterd vede alespon k utlumeni progrese
onemocnéni. Zeny jsou pfi této chorobé mirné chranény ztratami krve menstruaci, nicméné z dlouhodobého
hlediska lepsi prognézu nemaji.
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= Doporuceny postup CHS pro diagnostiku a Ié¢bu genetické .; v,
(hereditarni) hemochromatézy (http://www.ces-hep.cz/file/326/dopor b , a L 0
uceny-postup-chs-hemochromatoza.pdf) O AR A, TN

= Hemochromatéza genetickd na medicabaze.cz (http://www.medicaba Biopsie jater obarvena berlinskou modri.
ze.cz/index.php?sec=term_detail&categld=6&termld=1234&thame= Depozita zeleza v hep&ftocyteCh Jsou
Hemochromat%C3%B3za+genetick%C3%A1) znazornena jako modra granula.

= Hemochromatéza - video na youtube.com (https://www.youtube.com/
watch?v=iUga3o0M65Bc)

Zdroj

= Hemochromatdéza na Stefajir.cz (http://www.stefajir.cz/?q=hemochromatoza)
» Hemochromatoza na vitalion.cz (https://nemoci.vitalion.czzhemochromatoza/)
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