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HEMOKROMATOZIS

GIRIŞ

Hemokromatoziste, karaciğer, dalak, kemik iliği, 
kalp gibi organlarda normalden fazla miktarda 
demir birikimi görülür. Etiyolojisine göre iki alt 
grupta sınıflandırılır. Herediter hemokromatozis 
(HH), bağırsaklardan demir emilimini kontrol 
eden hepsidin proteini kodlayan genlerin, mul-
tifaktöriyel nedenlere bağlı olarak mutasyona 
uğramaları sonucu demir emiliminin artması ve 
vücutta fazla miktarda demir birikimini tanımla-
maktadır. Diğer alt grup sekonder hemokromoto-
zis olarak isimlendirilir ve çok sayıda parenteral 
kan ürünlerinin veya demir preparatlarının trans-
füzyonları sonucu vücutta aşırı demir birikimiyle 
seyreden durumdur (1).

İlk olarak 1989 yılında Von Recklinghausen 
tarafından hiperpigmentasyonlu hastaların kanın-
da dolaşan bazı maddelerin buna sebep olduğu 
belirtilmiştir. Daha sonra yapılan araştırmalarda 
bu semptom ve klinik belirtilerin etiyolojisinde 
vücutta fazla miktarda demir birikiminin yer aldı-
ğı saptanmış ve ince bağırsaktan demir emilimini 
denetleyen genlerdeki mutasyonların bu duruma 
neden olduğu anlaşılmıştır (2).

EPIDEMIYOLOJI

1980’li yıllarda yapılan araştırmalarda Avrupa’da 
hastalığın tahmin edilenden daha yüksek oldu-
ğu saptanmıştır. Hastalığın prevalansının Avrupa 
toplumunda %0,2-0,7 arasında olduğu belirtil-
mektedir (3). İskandinav kökenli olmayanlarda 
insidans ortalama 2-3/1000 olarak değişmektedir. 
Herediter hemokromatozis prevalansı ABD ve Av-
rupa’da birbirine benzer şekilde 1/200-400 kişide 
gözlenmektedir. Herediter hemokromatozis İskan-
dinav kökenlilerde, Afrika kökenlilere göre daha 
sık gözlenmektedir. Kadınlarda ve erkeklerde eşit 
görülmesine rağmen, hastalık erkeklerde yaklaşık 
on kat daha sık semptom vermektedir. Hastalığın 
pik yaptığı yaş 4. ve 6. dekadlar arasındadır (1).

HEREDITER HEMOKROMATOZIS

Patogenez

İnsan vücudunda demir; ferritin ve hemosiderin 
şeklinde depo formunda bulunmanın yanı sıra 
hemoglobin, transferrin ve bazı yapısal protein-
lerde de yer almaktadır. Hemokromatozis kalıtsal 
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Hepatik fibrozisin özellikle erken döneminde 
başlanan flebotomi tedavisi ile hastalarda iyileşme 
olduğu izlenmiştir. Hemokromatozise bağlı kar-
diyomiyopatide flebotomi ile iyileşme izlenebilir; 
ancak veriler yeterli değildir. Hiperpigmentasyon 
flebotomi tedavisiyle azalmaktadır. Artropatili 
hastalarda flebotomi ile tam kür sağlamaz; ancak 
bazı hastalarda eklem ağrılarında azalma olduğu-
nu bildirilmiştir. Hemokromatozise bağlı gelişen 
diyabetes mellitus ve hipogonadizmde flebotomi 
ile düzelme sağlanamaz (34).

Şelasyon: Sekonder hemokromatozise bağlı 
demir yükünün tedavisinde kullanılan ilaçlar des-
feroksamin, deferipron ve deferasiroksdur. Des-
feroksamin, talasemiye bağlı çoklu transfüzyona 
sekonder demir birikimin tedavisinde kullanılır. 
Parenteral formu mevcuttur ve ciddi yan etkileri 
arasında retinopati ve ototoksisite bulunmaktadır. 
Deferipron talasemi hastalarında desferoksaminin 
yetersiz kaldığında kullanılan oral şelatördür. Cid-
di yan etkileri nötropeni ve agranülositozdur. De-
ferasiroks oral formda olup; döküntü, karaciğer ve 
renal toksisite yapabilmektedir. Olası yan etkileri 
nedeni ile hemokromatoziste şelatörler birinci ba-
samak tedavide önerilmemektedir. Demir şelasyo-
nu için kullanılan ilaçlar gebelikte kontrendikedir 
(Şekil 4)(25,35).

Eritrositaferez: Eritrositleri selektif olarak 
uzaklaştıran yöntemdir. Bu yöntem hipoproteine-
mi ve trombositopenisi olan hastalarda tercih edi-
lebilir, maliyetinin yüksek olması dezavantajdır. 
Eritrositaferez işlemi hastanın hemoglobin düze-
yine göre 2-3 haftada bir yapılmaktadır (Şekil 4)
(25,35).

SONUÇ

HH tanısı almış hastaların birinci derece akra-
baları HH açısından tarama yapılmalıdır. Serum 
ferritin seviyesini 50-100 µg/L düzeyde olması için 
tedavi edilmeli ve yaşam boyu takip edilmelidir. 
İleri evre fibrozisi olan HH tanılı hastalar HCC 
açısından yakın takip edilmelidir.
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