GIRiS
Metabolik karaciger hastaliklarinda kardiyak

tutulum genellikle karacigerde metabolize ola-
cak maddelerin metabolizmasinda olan kusur
nedeniyle kalpte birikimine sekonder olarak ge-
lisir. Metabolik karaciger hastaliklar1 Herediter
hemokromatozis (HH), Wilson hastaligi (WH),
Alfa-1-antritripsin (AAT) eksikligi ve akut porfi-
ri hastaligini icerir.
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Tanim

Herediter hemokromatozis, ilk kez 1889 yi-
linda von Recklinghausen tarafindan cilt pig-
mentasyonunun artmasina neden olan bir kan
hastaligr oldugu diisiiniilerek hemokromatoz
(“kan rengi hastalig1”) olarak tanimlanmigtir.
HH, demir diizenleyici protein olan hepsidinin
diisiik ekspresyonundan kaynaklanan artmis ba-
girsak demir emilimi ile karakterize otozomal
resesif bir hastaliktir '.
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Etiyopatogenez

Herediter hemokromatozis genellikle kuzey
Avrupa kokenli yetiskinlerde goriiliir ve pre-
valansi yaklasik 1/200-250 kadardir. En yaygin
formu HFE geni ile iliskili olan HHdir . HH
ile bagvuran ¢ogu hasta, HFE'nin C282Y mu-
tasyonu i¢in homozigottur. C282Y mutasyonu
negatif hastalarda HH’nin en sik nedeni H63D
mutasyonudur 2. Diger HFE ile iligkili olmayan
HH formlar1 daha az yaygindir ve hemojuvelin
(HJV), hepsidin (HAMP), transferrin reseptorii
2 (TFR2) ve ferroportin (SLC40A1) genlerindeki
mutasyonlara bagl olabilir. HJV ve HAMPdeki
mutasyonlar, ¢ocuklarda “juvenil HH” olarak
ortaya cikar ve ergenlik doneminde siddetli kar-
diyomyopati ve endokrin bozukluklarla sonug-
lanir °.

Bagirsakta demir emiliminin ana diizenleyi-
cisi hepsidin adli peptit hormondur. Hepsidin,
agirlikli olarak hepatositlerde tiretilir ve dolasi-
ma salgilanir. Hepsidin, eritropoez ve diger de-
mire bagli siireglerin demir gereksinimlerini kar-
sillamak i¢in demir emilimini, mobilizasyonunu
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