VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA, TIETOLEHTISET/
PERINNOLLINEN HEMOKROMATOOSI
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Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtym&an tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinndéllisyysneuvontaa tai erikoislaékarin konsultaatiota.

Hemokromatoosi (perinnollinen)

Erikoislagkari Maarit Peippo, Vaestoliiton perinnollisyysklinikka 2002 (tarkistettu 7.3.2006)

Avainsanat: hemochromatosis

Raudan imeytymishairio

Perinndllinen hemokromatoosi on
synnynnainen raudan imeytymishairio.
Ohutsuolesta imeytyy liian paljon rautaa, joka
alkaa kertya elimistoon. Rautakertyméa
vahingoittaa vahitellen monia elimia,
erityisesti maksaa, sydanlihasta, haimaa,
nivelid ja nivelkalvoja, kilpirauhasta,
sukurauhasia, valiaivoja ja aivolisaketta.

Oireet ja taudinkuva

Edetessaan sairaus johtaa maksan
arpeutumiseen, kirroosiin ja pahimmillaan
maksasytpaan. Muita seurauksia voivat olla
sydanlihaksen pumppuvoiman
heikkeneminen ja rytmihairiot, diabetes,
nivelkivut ja niveltulehdus seka kilpirauhasen
vajaatoiminta, sukurauhashairiot,
hedelmallisyyshairiot, impotenssi,
kuukautishairidt ja muut hormonivajausoireet.
Lis&na voi olla vasymysta, hiustenlahtdda, ihon
pigmentin lisd&ntymista ja mahakipuja.

Harvinaisia oireita ovat vatsakalvon tulehdus
ja verenmyrkytys.

Hoito

Hemokromatoosin ennustetta pidetaan
hyvana, mikali se todetaan ja hoidetaan
ennen kuin vaikeita elinvaurioita etenkaan
maksakirroosia on kehittynyt.

Hoito olisi parasta aloittaa, kun
laboratoriokoeet osoittavat rautaa kertyneen
vaikkei rautakertymé&sta olisi mitaan oireita.

Hemokromatoosi hoidetaan poistamalla
elimistdsta ylimaaraista rautaa venesektiolla

eli laskimosta vuodatetaan toistuvasti kerralla
noin 500 ml verta. Taudin toteamisvaiheessa
hoito téahtaa rautakuorman poistamiseen ja
sen jalkeen pyritddn kertyman estamiseen.
Muita yhté tehokkaita hoitoja perinndlliseen
hemokromatoosiin ei toistaiseksi ole.

Hemokromatoosista johtuvien elinvaurioitten
aiheuttamista oireista ja sairauksista osa
lievittyy rautakertymén vahetesséa. Muutoin
naita sairauksia hoidetaan samoin periaattein
kuin yleensakin, esimerkiksi diabetesta
insuliinilla, kilpirauhasen vajaatoimintaa
kilpirauhashormonilla, sydanta
sydanladkkein, pahaa maksavauriota
maksansiirrolla jne.

Kun hemokromatoosin hoitona kaytetaan
venesektioita kysyvat monet, onko
hemokromatoosipotilaan néin vuodatettu veri
mahdollista kayttda verenluovutukseen.
Nykykéaytanto on, ettei hemokromatoosi
sinénsa ole este verenluovutukselle. Jo
kehittyneet elinvauriot sen sijaan ovat.
Verenluovutuskelpoisuudesta paattaa viime
ka&dessa SPR:n laakarit.

Perinnéllisyys
Hemokromatoosi periytyy peittyvasti.

Peittyva periytyminen tarkoittaa seuraavaa:
ihmisella on kutakin geenia kaksi kappaletta
eli pari, joista toinen on perdisin aidilta ja
toinen isaltd. Kun sairastumista maaraavassa
geeniparissa molemmat ovat poikkeavia, tauti
todennékdisesti puhkeaa. Téallaisen henkilon
vanhemmat ovat yleensa terveitd, silla heilla
kyseisessa geeniparissa vain toinen on
poikkeava. Kuitenkin heidan kussakin
raskaudessaan on yksi mahdollisuus neljasta,
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ettd lapsi saa kummaltakin vanhemmaltaan
poikkeavan geenin.

Tarkein perinnéllistd hemokromatoosia
aiheuttava geeni ldydettiin vuonna 1996. Se
sijaitsee kromosomissa nro 6 ns. HLA-
alueella ja on nimeltdan HFE. Tutkimukset
viittaavat siihen, ettd HFE-geenin tuottama
valkuainen toimii raudan sitomisessa ja
kuljetuksessa. Geenissé on kuvattu kaksi
tautimuutosta eli mutaatiota nimeltdan C282Y
ja H63D. Naista ensinmainittu on
osoittautunut taudin aiheuttajaksi eri
aineistoissa 70-100 %:ssa tapauksia.
Jalkimmainen mutaatio aiheuttaa pienemman
virheen geenin tuottamaan valkuaiseen ja
ilmeisesti se siksi haittaa vahemman raudan
normaalia aineenvaihduntaa.

Hemokromatoosia pidetaan yhtena
yleisimmisté valkoisen rodun periytyvista
taudeista. Hemokromatoosipotilaiden eli kaksi
poikkeavaa geenia omaavien henkildiden
maaraksi on arvioitu 0,2-0,5 % ja yhden
geenimuutoksen omaaviksi oireettomiksi
kantajiksi 10% vaestodsta. Suomessa tehdyt
tutkimushavainnot viittaavat samanlaiseen
esiintyvyyteen massamme.

Sairastumisriski

Kun henkilon kummassakin HFE-geenisséa on
C282Y mutaatio, eli kun han on C282Y-
homotsygootti, han on suuressa riskissa
sairastua hemokromatoosiin. Myds hanen
sisaruksillaan on suuri todennékdisyys saada
tauti. H63D-mutaation homotsygotiaan seka
H63D- ja C282Y-mutaation yhdistelm&an
nayttaa liittyvan pienempi sairastumisriski.
Taudiksi hemokromatoosi puhkeaa yleensa
noin 30-40 vuoden iassa.

Hemokromatoosipotilaan sisarusten
laskennallinen sairastumisriski on 25 %. Nain
mya0s silloin kun hemokromatoosin
aiheuttaneet mutaatiot tai toinen niista eivat
laboratoriokokeessa 16ydy. Hemokromatoosin
puhkeamiseen nayttda geenimutaation lisaksi
vaikuttavan muutkin tekijat, joita toistaiseksi
tunnetaan huonosti. Nama lisatekijat
nayttavat pienentavan periytymistavan ja
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geenitilanteen mukaista laskennallista
sairastumisriskia jonkin verran.
Hemokromatoosia sairastavan henkilon
lasten riskid saada hemokromatoosi voidaan
arvioida taudin periytymistavan ja vaesttn
geenitiheystietojen avulla. Naiden perusteella
hemokromatoosipotilaan lasten
todennéakdisyys sairastua hemokromatoosiin
on 5 -10 % :n luokkaa.

Diagnostiikka

Hemokromatoosi todetaan
laboratoriokokeilla, jotka osoittavat raudan
kertymista elimistoon. Naita ovat korkea
ferritiinin ja seerumin rautapitoisuus seka
matala raudansitomiskapasiteetti ja korkea
transferriinin saturaatioprosentti. Mainittuja
|0ydoksia voivat aiheuttaa myds monet muut
sairaudet ja tilat, jotka on huolellisesti
suljettava pois. Sellaisia ovat mm. reuma ja
sen sukuiset immunologiset sairaudet,
krooniset infektiosairaudet, sydpasairaudet,
alkoholismi ja toistuneet verensiirrot.
Diagnoosi varmistetaan tarvittaessa
tyypillisestéa maksakoepalaloyddksesta. Mikali
muuta syyta rautakertymaan ei ole, varmistaa
korkea seerumin transferriinin
rautakyllasteisyys ja hemokromatoosiin
sopiva geenildydos taudiksi puhjenneen
perinndllisen hemokromatoosin diagnoosin.

Koska kyseessé on hoidettuna hyvan
ennusteen omaava tauti, olisi toivottavaa
paasta varhaiseen diagnoosiin. Suositeltavaa
olisi tutkia hemokromatoosipotilaan
sisarukset ja lapset ensimmaisen kerran
parinkymmenen vuoden idssa. Tilannetta
tulisi seurata kunnes voidaan olla varmoja,
ettei heilla ole hemokromatoosia.

Hemokromatoosipotilaan lasten ja sisarusten
laboratoriotutkimuksiin kuuluu elimiston
rautakertymaa mittaavan seerumin
transferriinin rautakyllasteisyyden mittaus
yhdessé suvussa todetun geenimutaation
maarityksen kanssa. Rautakertyméa yhdessa
hemokromatoosiin sopivan geenildydoksen
kanssa vahvistaa diagnoosin. Mikali tutkitulla
ei ole rautakertymda mutta h&nella todetaan
tautiin sopiva geenildydos, on seurantaa
jatkettava suuren sairastumisriskin vuoksi.
Myds jos tutkitulla todettaisiin yksikin HFE-
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geenin mutaatio, suositellaan
harvajaksoisesti rautakertymatutkimuksien
toistamista, silla nykytiedon valossa
téllaisenkin henkilon sairastumisriski voi olla
suurentunut.

Mikali todettaisiin rautakertyma ilman HFE-
geenin mutaatioita, kyseessé voi olla jokin
muu perinnodllinen hemokromatoosi tai jonkin
muun sairauden aiheuttama raudan
kertyminen. Tall6in diagnostiikkaa auttaa
maksan magneettikuvaus tai maksakoepalan
tutkimus.

Mihin voi ottaa yhteytta?

Kun lahisuvussa on ilmennyt
hemokromatoosia, voi oman tilanteensa
selvittdmiseksi ottaa yhteytta esimerkiksi
terveyskeskuksen omaléakariin. Hanen
vastaanotoltaan tutkimukset kaynnistyvat
tarvittaessa yhteistydssa sisatautilaakarin
kanssa. Heidan kanssaan voi keskustella
mya0s taudin periytymiseen liittyvista
nakokohdista.

Ellei asia joissain erityistapauksissa selvidisi
omalaakarin ja sisatautiladkarin kanssa
keskustellen, ndma voivat ohjata potilaansa
perinndllisyyslaaketieteen yksikkoon.
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