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IEDZIMTA HEMOHROMATOZE (HH)

ledzimta hemohromatoze (HH), ko sauc ari par
bronzas cirozi, ir slimiba, kurai raksturiga
paaugstinata organisma speja absorbeét dzelzi no
partikas. Ta sastopama ~1% iedzivotaju. Slimibas
gadijuma liekais dzels lielakoties uzkrajas ada,
sirdr, aizkunga dziedzeri un aknas, ar laiku
traucejot So organu normalai darbibai.

SIMPTOMI

Agrini iedzimtas hemohromatozes simptomi
izpauzas ka paaugstinats nogurums, sapes
locitavas, vedera, svara zudums, slimibai
progresejot, var attistities artrits, aknu ciroze,
diabets, sirds patologijas un adas krasas maina.

PIECI TIPI

Ir aprakstiti pieci iedzimtas hemohromatozes tipi.

Biezaka ir pirma tipa iedzimta hemohromatoze

(HH1), kas biezak attistas 40 lidz 60 gadu vecuma,

galvenokart skarot viriesus. Sievietem slimibas
izpausmes var paradities pecmenopauzes
perioda, jo pirms tam organisms atbrivojas no
liekas dzelzs menstruaciju laika.

MUTACIJAS

Mutacijas vairakos genos ir saistitas ar hemohro-
matozes attistibu. Otra tipa HH saista ar mutaci-
jam genos HJV vai HAMP, mutacijas géna TFR2
saistamas ar tresa tipa HH, ceturto tipu izraisa
SLC40A1 gena varianti. HHI lielakaja skaita
gadijumu izraisa mutacijas gena HFE. Pirma, otra
un tresa tipa hemohromatoze parmantojas péc
autosomali recesiva iedzimsanas tipa, kas nozime,
ka individam jasanem muteétas géna kopijas no
abiem vecakiem. Ceturta tipa HH iedzimst pec
autosomali dominanta tipa.

Ir zinamas vairak par 100 HH1 izraisosam mutacijam gena HFE.
E. Gulbja Laboratorija tiek noteiktas tris biezakas mutacijas,
kuras izskaidro >90% iedzimtu HH1 gadijumu.

» NM_000410.3:c.845G>A; HFE:p.Cys282Tyr; rs1800562.
Kopéja populacija doto variantu atrod ~3.3% individu (neseji), mutacija homozigotiska forma

sastopama >80% HH1 pacientu;

» NM_000410.3:c.193A>T; HFE:p.Ser65Cys; rs1800730.

Kopgja populacija doto variantu atrod ~1% individu (nesgji). Mutacija ir saistama ar vieglakas
formas HHI attistibu, ja to atrod kombinacija ar HFE:p.Cys282Tyr variantu. Individiem ar doto
variantu homozigotiska stavokli nav raksturigi HH simptomi.

» NM_000410.3:c.187C>G; HFE:p.His63Asp; rs1799945.

Kopéja populacija doto variantu atrod ~10% individu (neseji). Mutacija ir saistama ar vieglakas
formas HHI attistibu, ja to atrod kombinacija ar HFE:p.Cys282Tyr variantu. Individiem ar doto
variantu homozigotiska stavokli nav raksturigi HH simptomi.
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