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GIRIŞ
Metabolik karaciğer hastalıklarında kardiyak 

tutulum genellikle karaciğerde metabolize ola-
cak maddelerin metabolizmasında olan kusur 
nedeniyle kalpte birikimine sekonder olarak ge-
lişir. Metabolik karaciğer hastalıkları Herediter 
hemokromatozis (HH), Wilson hastalığı (WH), 
Alfa-1-antritripsin (AAT) eksikliği ve akut porfi-
ri hastalığını içerir.

HEREDITER 
HEMOKROMATOZIS

Tanım
Herediter hemokromatozis, ilk kez 1889 yı-

lında von Recklinghausen tarafından cilt pig-
mentasyonunun artmasına neden olan bir kan 
hastalığı olduğu düşünülerek hemokromatoz 
(“kan rengi hastalığı”) olarak tanımlanmıştır. 
HH, demir düzenleyici protein olan hepsidinin 
düşük ekspresyonundan kaynaklanan artmış ba-
ğırsak demir emilimi ile karakterize otozomal 
resesif bir hastalıktır 1.

Etiyopatogenez
Herediter hemokromatozis genellikle kuzey 

Avrupa kökenli yetişkinlerde görülür ve pre-
valansı yaklaşık 1/200-250 kadardır. En yaygın 
formu HFE geni ile ilişkili olan HH’dir 1. HH 
ile başvuran çoğu hasta, HFE’nin C282Y mu-
tasyonu için homozigottur. C282Y mutasyonu 
negatif hastalarda HH’nin en sık nedeni H63D 
mutasyonudur 2. Diğer HFE ile ilişkili olmayan 
HH formları daha az yaygındır ve hemojuvelin 
(HJV), hepsidin (HAMP), transferrin reseptörü 
2 (TFR2) ve ferroportin (SLC40A1) genlerindeki 
mutasyonlara bağlı olabilir. HJV ve HAMP’deki 
mutasyonlar, çocuklarda “juvenil HH” olarak 
ortaya çıkar ve ergenlik döneminde şiddetli kar-
diyomyopati ve endokrin bozukluklarla sonuç-
lanır 3.

Bağırsakta demir emiliminin ana düzenleyi-
cisi hepsidin adlı peptit hormondur. Hepsidin, 
ağırlıklı olarak hepatositlerde üretilir ve dolaşı-
ma salgılanır. Hepsidin, eritropoez ve diğer de-
mire bağlı süreçlerin demir gereksinimlerini kar-
şılamak için demir emilimini, mobilizasyonunu 
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