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RACIONALNA DIAGNOSTIKA A LIECBA
HEMOCHROMATOZY

1 Uvod

Hemochromatoza predstavuje zvysené ukladanie
zeleza predovSetkym v peceni, ale aj v dalSich
organoch (pankreas, slezina, srdce, kostna dren, lymfa-
tické uzliny, slinné zlazy, gonady, koza, gastrointesti-
nalny trakt).

Hereditarna hemochromatéza (HH) je autozomalne rece-
sivne ochorenie, podmienené prevazne mutaciou HFE génu, so
zvySenym vstrebadvanim Zeleza z tenkého Creva ajeho ukla-
danim v organoch a tkanivach a ich naslednym poskodenim.

HH je najcastejsie dedi¢né ochorenie kaukazskej popu-
lacie. Na zaklade genetickej klasifikacie rozliSujeme 2 typy
HH: HFE-HH a non-HFE-HH. Pojem HH je vSeobecne za-
uzivany ako synonymum HFE-asociovanej hemochroma-
tozy, oznacovanej tiez ako HH 1. typu.

Pre HFE-HH je typicky autozomalne recesivny typ
dedicnosti, podmieneny mutaciou HFE génu na kratkom
ramienku 6. chromozomu (tab 1). U 80 — 85 % pacientov
s klinicky manifestnou HH sa vyskytuje mutacia C282Y,
ktora vedie k zamene cysteinu za tyrozin na 282. pozicii
HFE proteinu. Tuto mutaciu méa v heterozygotnej podobe
8 — 10 % obyvatel'ov zapadnej, severnej a strednej Europy.
V homozygotnej podobe je jej prevalencia 1:300 az
1:400. Asi u 8 % pacientov s HH sa vyskytuje mutacia
H63D. Este zriedkavejsia je muticia S65C. HH moézeme
zistit' aj u 5 — 7 % pacientov, ktori si heterozygotmi pre
mutaciu C282Y a u 30 % kombinovanych heterozygotov
C282Y a H63D. Asi 5 % pacientov s fenotypom HH nema
ziadnu zndmu genetickd poruchu.

Tabulka 1. Geneticka klasifikdcia hereditarnej hemochromatoézy

I. HFE-HH - typ dedi¢nosti Hep-|  Lokalizicia | Manifes- Klinika Priebeh Lietha
cidin Zeleza tacia
1. HH 1. typu — AR diabetes mellitus
- muticia C282Y . pecent lahky- venepunkcie
- muticia H63D ! hepatoceluléma | T 40 r artropatia -tazky chela¢na liecba
- muticia C282Y/H63D koza
I1. Non-HFE-HH - typ dedi¢nosti
2. HH 2. typu (juvenilnd) — AR endokrinna venepunkcie
- muticie génov pre hepcidin 0 hepatocelularna | 10 — 20 r srdce tazky chela¢na liecba
- muticia génu pre hemojuvelin l hepatocelularna transplantacia srdca
3. HH 3. typu — AR R .
- mutacia génu pre transferinovy 4 | hepatocelularna |30 — 40 r pecen 1_?:;2’ . C}Y:f; félr)l lz;nlli(gé%a
receptor 2 y
4. HH 4. typu — AD
- mutacia génu pre feroportin _ . o 1al, o venepunkcie
typ L 1 RES 4050 pecen Pahky erytropoetin
typ. IL. 0 hepatocelularna
5. neonatilna HH — AR h po o 5 e transplantacia
epar . pecent tazky M
narodeni pecene

6. Syndrém bilateralna
hyperferitinémia-katarakta — AD katarakta
- mutacia génu pre L-feritin bez nadbytku Pahky nie je potrebna

Zeleza y deplécia zeleza

v parenchy-
movych organoch




V poslednych rokoch boli popisané dalsie, vel'mi
zriedkavé typy hemochromatdzy, ktoré oznacujeme ako
non-HFE-hemochromatdzy (tab. 1). Sem patri HH 2. az
6. typu. HH 2. typu (juvenilni) popisali aj Gehrke,
Pietrangelo, Kascak a spol. u dvoch pacientov jednej rodiny
na Slovensku. Zistili u nich novy typ muticie génu pre
hemojuvelin. Pre juvenilny typ HH je typickd rovnaka
penetracia ochorenia u oboch pohlavi. Prejavuje sa véasnym
nastupom ochorenia, Casta je kardiomyopatia a hypogona-
dizmus. HH 4. typu bola popisana v troch talianskych
rodinach.

Kedze z epidemiologického hladiska sa najcastejSie
vyskytuje HFE-HH, v d’alSom sa budeme zaoberat’ tymto
typom.

2 Etiopatogenéza HH

Za fyziologickych podmienok sa v Tudskom organiz-
me nachadza 4 — 5 g zeleza. Z toho 1 g predstavuje zasobné
zelezo. 40 % zasobného zeleza je v peceni, prevazne
v hepatocytoch, zvySok predovsetkym v Kupfferovych
bunkéch. Pri HH 1., 2. a 3. typu je poruSend reguldcia
vstrebavania zeleza v zavislosti od jeho zasob v dosledku
znizenej hladiny hepcidinu. Znizena expresia hepcidinu
vedie ku zvySenému uvolneniu Zeleza z enterocytov a reti-
kuloendoelidlneho systému (tab. 1). Ddsledkom toho je
zvySené vstrebavanie Zeleza v gastrointestinalnom trakte
a jeho ukladanie v organoch, najmé v peceni.

U muzov sa ochorenie fenotypicky prejavi v 75 %,
u zien len v 55 %. Formou fibrozy sa manifestuje u 19 %
muzov, resp. 5 % zien a formou cirhozy u 5,8 % muzov,
resp. u 1,9 % zien. Fenotypickd expresia HH zavisi od
vzajomnych interakcii genetickych a environmentalnych
faktorov. Dolezit ulohu pri manifestdcii HH zohravaju
modifikujuce faktory — najmai alkohol, d’alej virusova infek-
cia, nealkoholova tukova choroba pecene (NAFLD), hepato-
toxiny, krvné straty. Hlavny mechanizmus poskodenia
pecene zahrmia ukladanie zeleza v hepatocyte (siderdzu),
uvolnenie cytokinov, volnych kyslikovych radikalov
a produktov lipidovej peroxidicie zodpovednych za
aktivaciu ,,spiacej* hviezdicovej bunky s naslednou tvorbou
viziva. Koneénym dosledkom celého procesu je vyvoj
cirhdzy pecene a hepatocelularneho karcinomu (HCC).

3 Klinicky obraz

Rozvinuté ochorenie oznacujeme ako bronzovy
diabetes — zahrna ,,bronzovy“ kolorit koze, diabetes mellitus
a cirhozu. V literatire sa stretdvame aj s tzv. priznakom
3 A: asténia, artralgie a zvySenie aminotransferaz.
Poskodenie z nadbytku Zeleza sa manifestuje pomaly

a postupne, zvicsa az po 40. roku zivota. Vyskytuje sa
2 — 10-krat CastejSie umuzov ako u zien. MenStruacia
a straty krvi pri porode predstavuji ochranny faktor u zien,
u ktorych sa HH manifestuje zvdcSa az v menopauze.
Vcasné znamky ochorenia st neSpecifické: unava, bolesti
kibov, strata hmotnosti, abdominalna bolest, strata libida.
Frekvencia najéastejsich symptémov a objektivnych znakov
pri rozvinutom ochoreni je zhrnuta v tab. 2.

Pri hepatalnom postihnuti zistujeme mierne zvysenie
transamindz, bilirubinu a hepatomegaliu. Kardialne postih-
nutie sa prejavi dilatacnou alebo dilata¢no-restriktivnou
kardiomyopatiou a poruchami vedenia vzruchov, napr.
predsieniovou fibrilaciou alebo chorobou sinusového uzla.
Arytmie su najcastejSou pri¢inou nahlej smrti pri stavoch
s nadbytkom Zeleza. Endokrinné postihnutie sa prejavi zvy-
Senym rizikom vyskytu diabetes mellitus II. typu, hypo-
gonadizmom (impotencia, amenorea, strata libida), osteo-
pordzou a tyreoidalnou dysfunkciou (hypotyreéza). Kibové
prejavy zahriaji nezapalovi osteoartritidu 2. a 3. metakarpo-
falangealnych a proximalnych interfalangedlnych kibov.
Zapaistia, kolena, bedra a ramena st postihnuté menej Casto.
Hyperpigmentacia koze ja najcastejSie generalizovana, ale
modze byt aj ohranicena na tvar, krk, predlaktia, dorza ruk,
oblast’ genitalu a staré jazvy.

Pre vysoké riziko vzniku HCC je v §tadiu cirhozy
nutny jeho aktivny skrining. V' pelroénych intervaloch je
potrebné vykonat’ ultrasonografické vySetrenie pecene
a vySetrenie alfa-fetoproteinu v sére.

4 Diagnoza

Diagnézu HH je mozné u plne rozvinutého ochorenia
stanovit' s vysokou pravdepodobnostou uz z klinického
néalezu. V presymptomatickom $tadiu je potrebné vykonat’
laboratérne a d’alsie pomocné vysetrenia.

Skriningové vySetrenie zahfila vySetrenie saturdcie
transferinu (ST) zelezom a sérového feritinu. Pre HH
je typické zvysenie saturacie transferinu zelezom nad
55 % a zvySenie feritinu nad 500 pg/l. Pri skriningu HH
z dovodu zachytenia vSetkych oséb s nadbytkom zeleza
pouzivame niz8ie hranice: ST nad 45 % a feritin nad
300 pg/l u muzov a nad 200 pg/l u zien. Feritin ako
protein akutnej fazy mdze byt nespecificky zvySeny aj
pri zapalovom alebo nadorovom ochoreni. Pri zvySeni
hladiny feritinu nad 500 pg/l a saturdcii transferinu nad
62 % dokazeme zachytit' takmer vSetkych pacientov
s HH. V pokro¢ilych pripadoch HH byva hladina feritinu
vyssia nez 1000 pg/l.

Zlatym Standardom v diagnostike HH je v stcas-
nosti genetické vySetrenie. U vsetkych pacientov so
zvySenou ST nad 45 % a zvySenou hodnotou sérového
feritinu je potrebné vykonat genetické vySetrenie,
zamerané na dokaz dvoch najéastejSie sa vyskytujlicich

Tabulka 2. Frekvencia subjektivnych priznakov a objektivnych znakov pri HH

Subjektivne priznaky Objektivny nalez

unava 40 — 60 % impotencia 10 — 20 % hepatalne postihnutie 190 %
abdomindlna bolest’ 30 — 40 % nauzea 10 — 20 % hyperpigmentacia koze 60 — 80 %
ponamahové dyspnoe 20 — 30 % hnacky 5-10 % diabetes mellitus 60 — 80 %
hmotnostny ubytok 15-25% meteorizmus 5—-10 % kardiomyopatia 20 — 50 %
kardialne t'azkosti 15-25% dysmenorea 5—-10 % artropatie 20 — 50 %
artralgie 15-25% nachylnost’ k infekcii 5-10 % endokrinopatia 20 — 50 %
smid 10 — 20 %




mutacii — C282Y a H63D. Vysetrenie je v sucasnosti do-
stupné na Specializovanych pracoviskach (vid’ priloha).

Biopsia pegene a histologické vysetrenie sa dopliia
histochemickym dokazom Zeleza farbenim Pearlsovou prus-
kou modrou. Pri HH sa Zelezo nachddza predominantne
v hepatocytoch periportalnej oblasti (zéna 1), na rozdiel od
pripadov sekundarneho pret'azenia organizmu zelezom, kde
je predominantne pritomné v Kupfferovych bunkach. Za
vel'mi spolahlivé sa povazuje stanovenie obsahu zeleza
v pecenovom punktate metodou atémovej absorbénej
spektrofotometrie, vyjadrené ako hepatalny index Zzeleza
a malo by sa Standardne vykondavat’. Histologické vySetrenie
je indikované u pacientov vo veku nad 40 rokov, feritine
nad 1000 pg/l a zvySenych hodnotach transaminaz alebo
hepatomegalii za G¢elom posudenia stupria fibrozy pecene,
ktory je dolezitym prognostickym ukazovatel'om. K progre-
sivnemu poskodeniu tkaniv dochadza zvycajne po 30. roku
a k vyvoju cirthézy po 40. roku Zivota.

Ultrasonografia nie je $pecificka pre HH. CT vySetre-
nim zist'ujeme pri nahromadeni Zeleza v pe€eni hyperdenznti
pecen (viac ako 65 Hounsfieldovych jednotiek). Nuklearna
magnetickd rezonancia (MR) dokéaze urcit vyskyt zeleza
v peceni a je vhodna na kvantitativny odhad Zeleza v peceni.
Moze byt alternativou biopsie, ak je kontraindikovana
napriklad u pacientov s poruchou hemokoagulacie. Normal-
na hodnota obsahu Zeleza v peceni urena pomocou MR
je menej ako 36 pmol/g. Pre HH st typické hodnoty nad
85 pmol/g. Prinos vySetrenia stipa s mnozstvom zeleza
v peceni. MR ma vyznam pri detekcii HCC, ako aj pri
monitorovani efektu liecby.

Zhrnutie diagnostického algoritmu (obr. 1). U kazdého
pacienta s nejasnou hepatopatiou pri opakovanom naleze
hypersiderémie alebo u dospelého prvostupniového pribuzného
pacienta s HH vysetrime saturaciu transferinu Zelezom a feri-
tin v sére. Ak zistime saturaciu transferinu vyssiu ako 45%
a zvySeny feritin, vykoname genetické vySetrenie. Ak zistime
homozygota pre C282Y s vekom nad 40 rokov, feritinom nad
1000 pg/l alebo zvySenymi transaminazami, vykoname
biopsiu pecene. V pripade pacienta mladSicho ako 40 rokov
s feritinom pod 1000 pg/l pristupime hned’ k liecbe. V pripa-
de, ze zistime kombinovaného heterozygota alebo heterozygo-
ta C282Y, vylucime iné hepatilne alebo hematologické
ochorenie apacienta sledujeme. Ak dojde ku Kklinickej
manifestacii ochorenia, indikujeme liecbu.

5 Diferencidalna diagnostika

Od HH musime odlisit’ iné primarne ochorenia s nad-
bytkom Zzeleza: aceruloplazminémiu, atransferinémiu, H-feri-
tinom asociovany hereditarny nadbytok zeleza, ako aj sekun-
darne ochorenia s nadbytkom zeleza: alkoholova choroba
pecene, porfyria cutanea tarda, hepatitida C, nealkoholova
steatohepatitida (NASH), dlhodoba dialyza, chronicka hemo-
lytickd anémia, thalasemia major, sideroblastickd anémia
a opakovana aplikacia transfuzii (tab. 3).

6 Liecba

Diéta. Zasadné zmeny stravovania nie st potrebné
s vynimkou pacientov, ktori nie su schopni tolerovat
terapeutické venepunkcie. Nutné je vylucenie prijmu
alkoholu, hlavne cerveného vina, ktoré je bohaté na zelezo.
Potrebné je znizit' spotrebu vitaminu C, ktory tiez zvySuje
¢revnu absorbeiu Zeleza pod 500 mg/den. Vhodné je
obmedzit’ jedla s vysokym obsahom zeleza — napr. Cervené

druhy misa, Zelezom obohatené cerealie. Nevhodna je
suplementacia mineralmi s obsahom kobaltu, manganu,
zinku a kadmia, ked’ze tieto sa pri HH vo zvySenej miere
absorbuju.

Venepunkcie. Zékladom liecby HH su pravidelné
krvné odbery (venepunkcie). Liecbu je nutné zacat’ co
najskor, aby sa predislo zavaznému organovému poskodeniu,
tj. pri hodnotach feritinu nad 300 pg/l u muzov
a postmenopauzalnych Zzien alebo nad 200 pg/l u pre-
menopauzalnych zien. Liecbu venepunkciami je potrebné
zacat’ aj u pacientov s pokrocilou manifestadciou ochorenia,
pretoze niektoré dosledky su reverzibilné. V uvodnej faze
sa odobera 500 ml krvi 1 — 2-krat tyzdenne. Pri odbere
450 — 500 ml krvi sa z tela odstrani 200 — 250 mg Zeleza.
Pred kazdou venepunkciou je potrebna kontrola hemo-
globinu a hematokritu. Pokles hematokritu nesmie byt’ vA¢si
ako 20 % povodnej hodnoty. Pri poklese hematokritu pod
34 % u zien a pod 36 % u muzov sa venepunkcie docasne
prerusia a v dvojtyzdiovych intervaloch sa kontroluje
hematokrit. Hladiny feritinu je potrebné kontrolovat’ po
kazdych 10 — 12 venepunkciach a saturaciu transferinu
l-krat ro¢ne. Uvodna lietba sa ukonGuje pri sérovej
koncentracii feritinu pod 50 pg/l. V udrziavacej faze su
potrebné priemerne 3 — 4 venepunkcie roéne u muzov
a 1 — 2 venepunkcie u zien. U pacientov, u ktorych je
agresivna venepunk¢na liecba zle tolerovana pre rychly
vznik anémie (napr. pri HH 4. typu) moézeme zlepsit’
hematologicku toleranciu venepunkcii su¢asnym podanim
erytropoetinu.

Farmakoterapia. V pripade, Ze liecba venepunkciami
je  kontraindikovana, je moznd chelacna liecba
deferoxaminom alebo deferasiroxom (tab. 4). Indikovana je
len celkom vynimoc¢ne, v pripade Ze pacient netoleruje
krvné odbery, najmd pri sekundarnych ochoreniach s nad-
bytkom Zeleza (hemolytické anémie a dyserytropoetické
syndrémy). Ide o lie€Cbu menej U¢inni a mimoriadne na-
kladnt.

Deferoxamin sa podava subkutanne formou kontinual-
nej infazie cez prenosnti pumpu v davke 20 — 40 mg/kg deri
alebo subkutannou bolusovou injekciou 2-krat denne.
Nesmie sa podavat’ intravendzne ako bolus. Pri liecbe je
potrebné sledovat’ vylucovanie Zeleza mocom. Sucasné
podanie vitaminu C v davke 200 mg denne mdze zvysit
vylucovanie Zeleza. Kontraindikaciou je renalna insuficien-
cia a prvy trimester gravidity. Z neziaducich tc¢inkov sa
modze vyskytnut’ alergicka reakcia s hypotenziou az Sokom,
vertigo, kice, gastrointestindlne poruchy, hepatalna a renal-
na porucha, trombocytopénia, u diabetikov zmeny na siet-
nici a zriedka katarakta. Pri dlhodobej liecbe sa odporucaju
pravidelné kontroly SoSovky v §trbinovej lampe.

Vyhodou deferasiroxu je moznost’ peroralnej aplika-
cie. Po jeho podani vSak bolo CcastejSie zaznamenané
zvySenie hodnot kreatininu a transamindz. V SR nie je
zatial’ registrovany.

Erytrocytoaferéza je opodstatnena len u pacientov so
znizenou proteosyntetickou schopnostou. Vysledky st
porovnatel'né s liecbou venepunkciami, tato liecba je vSak
podstatne drahsia.

Liec¢ba komplikdcii. U pacientov s cirh6zou pecene
v dosledku HH v $tadiu Child-Pugh B-C je indikovana
transplantdcia pecene. Predpokladom je vSak dobra funkcia
srdca. Prezivanie v porovnani s inymi indikaciami je nizSie
pre casté kardiadlne a infekéné komplikacie. Jeden rok po
transplantacii preziva 72 %, 3 roky 62 % a 5 rokov 55 %
pacientov. Zakladna metabolickd abnormalita pri HH je po
uspesnej transplantacii pecene korigovana. U pacientov po
transplantacii nedochddza k reakumulécii zeleza v peceni,
pokial’ donor pe¢ene nemal HFE mutaciu.



Obrazok 1. Algoritmus diagnostiky a liecby pri hereditarnej hemochromatoze

o 1 transaminazy/nejasné hepatalne ochorenie o dospely prvostupiiovy
o 1 sérové Zelezo aspoit pri 2 vySetreniach pribuzny pacienta s HH

\ /

SATURACIA TRANSFERINU ZELEZOM (ST) + FERITIN v sére

— O\

ST <45 % ST>45%
a normalny feritin a 1 feritin
ukoncit’ vySetrenie GENOTYP

—

kombinovany heterozygot C282Y/H63D

heterozygot C282Y alebo non-C282Y homizygo/tC282Y/C282Y
vylucit' iné hepatélne/hematologické ochorenie vek < 40 rokov vek > 40 rokov
* biopsia + sledovat feritin < 1000 pg/l feritin > 1000 pg/l
a AST/ALT v norme alebo T AST/ALT
pri klinickej manifestacii HH =~ ——— terapeutické venepunkcie €——— biopsia pecene
cirhoza pecene
, !
1. Uvodna faza
- 1 -2 venepunkcie/tyzden az do hladiny feritinu < 50 pg/l skrfning HCC
2. Udrziavacia faza
- muzi: | venepunkcia /3 - 4 mesiace )
- Zeny: | venepunkcia/6 — 12 mesiacov
- ciel: udrziavat’ feritin v sére < 50 pg/l USG pecene + AFP
- kontroly: [ X za 6 mesiacov
* krvny obraz: pred kazdou venepunkciou: zabranit” poklesu Htk
viac ako 20 % pdvodnej hodnoty \
+ feritin: po kazdych 10 — 12 venepunkcidch
* saturdcia transferinu: 1-krat rocne transplantdcia pecene



Tabulka 3. Diferencidlna diagnostika hereditarnej hemochromatézy

I. Iné primarne ochorenia s nadbytkom Zeleza

Ochorenie a typ dedi¢nosti Porucha génu Mechaqnz_mus Yek .- Klinicky Priebeh

pre akumulicie Fe | manifestacie obraz

' neurologickd
1. Aceruloplazminémia (AR) ceruloplazmin v Vyll}icovame 20-30r symp torpat.ologla tazky
e anémia
|Fe-s, |ST

2. A(hypo)transferinémia (AR) transferin T vstup Fe 10-20r anémia tazky
3. H-feritinom asociovany . . 9
hereditarny nadbytok Zeleza (AD) H-feritin T vstup Fe 40-50r 1 Fe v pegeni !

II. Sekundarne ochorenia s nadbytkom Zeleza

*  Alkoholova choroba pecene

*  Dlhodoba dialyza

e Porfyria cutanea tarda

e Chronicka hemolyticka anémia

*  Hepatitida C

*  Thalasemia major

*  Nealkoholova steatohepatitida

e Sideroblasticka anémia

*  Pretazenie zelezom v subsaharskej Afrike

*  Opakované transfuzie

7 Prognoza

Pri neliecenej HH je hlavnou pri¢inou smrti
dekompenzacia  hepatdlnej  cirhdzy, hepatocelularny
karcinom, diabetes mellitus alebo kardiomyopatia. Pacienti
s HH v stadiu cirhdzy maja 200-krat vyssie riziko vzniku
HCC a 5% ro¢né riziko vzniku HCC. V §tadiu cirhdzy je
preto potrebny skrining HCC — s pravidelnym ultra-
sonografickym vySetrenim a stanovenim alfa-fetoproteinu
v sére v polro¢nych intervaloch.

Pri vCas zacatej liecbe (pred vyvojom cirhdzy
a diabetu) je prognéza vyborna. Prezivanie je porovnatel'né
s ostatnou populéciou.

8 Skrining

Zakladné skriningové vySetrenie HH zahrfila vySetre-
nie saturacie transferinu zelezom a hladiny feritinu v sére.
Je indikované u kazdého pacienta s neobjasnenym hepa-
talnym ochorenim, neobjasnenou artropatiou, nevysvetle-
nou poruchou rytmu alebo dilatatnou ¢i restrikénou
kardiomyopatiou u 0s6b v mladSom a strednom veku, pri
diabetes mellitus alebo poruche gluk6zovej tolerancie.

Celopopula¢ny geneticky skrining sa nevykonava.
V naSich podmienkach méd vyznam genetické vySetrenie
vysoko rizikovej populacie — t.j. pacientov so zvySenymi
hepatalnymi testami, artropatiou, arytmiou, kardiomyo-
patiou alebo diabetom (najmi s neskorym nastupom diabetu
1. typu) pri zvySenej saturdcii transferinu alebo zvySenej
hodnote feritinu v sére a u pokrvnych pribuznych pacientov
s HH. U zistenych homozygotov je okrem priamych
pokrvnych pribuznych vhodné vysetrit aj manzelku.
V pripade, Ze partner nie je ani heterozygotnym nosi¢om
génove] mutacie, odpadd nutnost vySetrovania deti.
Vysetrenie potomkov staci vykonat’ okolo 20. — 25. roku
zivota. Klinicky vyznamna akumulécia Zeleza skor praktic-
ky nehrozi.

9 Zaver

HH je pomerne casté ochorenie, ktoré nepoznané
anelieCené kon¢i zavaznymi komplikdciami a smrt'ou
pacienta. Vzhl'adom na predpoklad, ze kazdy tisici Slovak
je homozygotom pre mutaciu C282Y, je potrebné cielene
patrat’ po tomto ochoreni u kazdého pacienta s ochorenim
pecene. Spravna a v¢asna diagndza a nasledna sekundarna
prevencia umozituje kvalitny Zivot, ktorého dizka sa nelisi
od ostatnej populacie.

Priloha

Moznosti genetického vysetrenia HH v SR (adresy
Specializovanych laboratorii):

1. Laboratéorium molekularnej biologie, Geologicka 21,
821 06 Bratislava, tel.: 02/455 269 03.

2. Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky,
FNsP — Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Brati-
slava, tel.: 02/572 901 92, 02/529 31 483.

3. Laboratérium molekularnej bioldgie, Gendiagnostica
s. 1. 0. — Hrani¢na 2, Kosice 040 01, tel.: 055/729 2205.

4. Laboratéorium molekularnej biologie, Jegorovova 14,
Banska Bystrica 974 01, tel.: 048/411 28 82.

Podmienky odberu: 1 skimavka s EDTA (ako na krvny
obraz) — pretrepat’. Vzorky je mozné zaslat’ postou.

Tabulka 4. Generické a firemné nazvy pripravkov

Genericky nazov Firemny nazov pripravku
lieCiva

Deferoxamin DESFERAL, inj. s. 10 x 500 mg
Deferasirox EXJADE, p. o. tbl.

Poznamka: Deferasirox zatial’ nie je registrovany v SR.
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Zoznam pouZitych skratiek

AD — autozomalne dominantny typ dedi¢nosti
AFP — alfafetoprotein

AR — autozomalne recesivny typ dedi¢nosti
CT — pocitatova tomografia

Fe — zelezo

Fe-s — sérové zelezo

GIT — gastrointestinalny trakt

HCC  — hepatocelularny karcindém

HH — hereditarna hemochromatdza

Htk — hematokrit

MR — magneticka rezonancia

NAFLD - nealkoholova tukova choroba pecene
r — roky

RES — retikuloendotelidlny systém

ST — saturacia transferinu

USG  — ultrasonografia
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