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Hemokromatoziste, karaciger, dalak, kemik iligi,
kalp gibi organlarda normalden fazla miktarda
demir birikimi goriiliir. Etiyolojisine gore iki alt
grupta siniflandirilir. Herediter hemokromatozis
(HH), bagirsaklardan demir emilimini kontrol
eden hepsidin proteini kodlayan genlerin, mul-
tifaktoriyel nedenlere bagli olarak mutasyona
ugramalar1 sonucu demir emiliminin artmasi ve
viicutta fazla miktarda demir birikimini tanimla-
maktadir. Diger alt grup sekonder hemokromoto-
zis olarak isimlendirilir ve ¢ok sayida parenteral
kan tirtinlerinin veya demir preparatlarinin trans-
fiizyonlar1 sonucu viicutta agir1 demir birikimiyle
seyreden durumdur (1).

flk olarak 1989 yilinda Von Recklinghausen
tarafindan hiperpigmentasyonlu hastalarin kanin-
da dolasan bazi maddelerin buna sebep oldugu
belirtilmistir. Daha sonra yapilan arastirmalarda
bu semptom ve klinik belirtilerin etiyolojisinde
viicutta fazla miktarda demir birikiminin yer aldi-
&1 saptanmig ve ince bagirsaktan demir emilimini
denetleyen genlerdeki mutasyonlarin bu duruma
neden oldugu anlagilmistir (2).

1980’li yillarda yapilan aragtirmalarda Avrupada
hastaligin tahmin edilenden daha yiiksek oldu-
gu saptanmigtir. Hastaligin prevalansinin Avrupa
toplumunda %0,2-0,7 arasinda oldugu belirtil-
mektedir (3). Iskandinav kokenli olmayanlarda
insidans ortalama 2-3/1000 olarak degismektedir.
Herediter hemokromatozis prevalanst ABD ve Av-
rupada birbirine benzer sekilde 1/200-400 kigide
gozlenmektedir. Herediter hemokromatozis Iskan-
dinav kokenlilerde, Afrika kokenlilere gore daha
sik gozlenmektedir. Kadinlarda ve erkeklerde esit
goriilmesine ragmen, hastalik erkeklerde yaklagik
on kat daha sik semptom vermektedir. Hastaligin
pik yaptig1 yas 4. ve 6. dekadlar arasindadir (1).
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Patogenez

Insan viicudunda demir; ferritin ve hemosiderin
seklinde depo formunda bulunmanin yani sira
hemoglobin, transferrin ve bazi yapisal protein-
lerde de yer almaktadir. Hemokromatozis kalitsal
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Hepatik fibrozisin 6zellikle erken déneminde
baslanan flebotomi tedavisi ile hastalarda iyilesme
oldugu izlenmistir. Hemokromatozise bagh kar-
diyomiyopatide flebotomi ile iyilesme izlenebilir;
ancak veriler yeterli degildir. Hiperpigmentasyon
flebotomi tedavisiyle azalmaktadir. Artropatili
hastalarda flebotomi ile tam kiir saglamaz; ancak
bazi hastalarda eklem agrilarinda azalma oldugu-
nu bildirilmistir. Hemokromatozise bagl gelisen
diyabetes mellitus ve hipogonadizmde flebotomi
ile diizelme saglanamaz (34).

Selasyon: Sekonder hemokromatozise bagli
demir ytkiiniin tedavisinde kullanilan ilaglar des-
feroksamin, deferipron ve deferasiroksdur. Des-
feroksamin, talasemiye bagli ¢oklu transfiizyona
sekonder demir birikimin tedavisinde kullanilir.
Parenteral formu mevcuttur ve ciddi yan etkileri
arasinda retinopati ve ototoksisite bulunmaktadir.
Deferipron talasemi hastalarinda desferoksaminin
yetersiz kaldiginda kullanilan oral selatordiir. Cid-
di yan etkileri nétropeni ve agraniilositozdur. De-
ferasiroks oral formda olup; dokiintii, karaciger ve
renal toksisite yapabilmektedir. Olas: yan etkileri
nedeni ile hemokromatoziste selatorler birinci ba-
samak tedavide onerilmemektedir. Demir gelasyo-
nu i¢in kullanilan ilaglar gebelikte kontrendikedir
(Sekil 4)(25,35).

selektif olarak
uzaklastiran yontemdir. Bu yontem hipoproteine-

Eritrositaferez:  Eritrositleri
mi ve trombositopenisi olan hastalarda tercih edi-
lebilir, maliyetinin yiiksek olmasi dezavantajdur.
Eritrositaferez islemi hastanin hemoglobin diize-
yine gore 2-3 haftada bir yapilmaktadir (Sekil 4)
(25,35).

SONUC

HH tanist almis hastalarin birinci derece akra-
balar1 HH agisindan tarama yapilmalidir. Serum
ferritin seviyesini 50-100 pg/L diizeyde olmast igin
tedavi edilmeli ve yasam boyu takip edilmelidir.
Ileri evre fibrozisi olan HH tanili hastalar HCC
agisindan yakin takip edilmelidir.
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