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Περιστατικό 

• Άνδρας 46 ετών, Βρετανικής καταγωγής

• Ατομικό αναμνηστικό: ελεύθερο

• Αίσθημα κόπωση και μυαλγίες τα τελευταία χρόνια

• Γενική αίματος Hb 14, Hct 43%, MCV 88, WBC 6000, PLT 220000

• Βιοχημικός έλεγχος: AST 60, ALT 82, ηπατίτιδες: αρνητικός έλεγχος

• Φερριτίνη 3600, σίδηρος 674, TIBC 890, κορεσμός τρανσφερίνης 75%

• Οικογενειακό ιστορικό: πατέρας πέθανε από κίρρωση



Ομοιόσταση σιδήρου

Fe ζωτικής σημασίας ιχνοστοιχείο που εμπλέκεται σε πολλές λειτουργίες

1. Μεταφορά και αποθήκευση οξυγόνου

2. Συμμετέχει στην οξειδωτική φωσφορυλίωση

3. Καταλύει ποικίλες μεταβολικές αντιδράσεις (μετατροπή από δισθενή Fe+2 σε 

τρισθενή Fe+3 και αντίστροφα

4. Συμβολή στη σύνθεση και επιδιόρθωση του DNA (ως συμπαράγοντας της 

ριβονουκλεοτιδικής ρεδουκτάσης και άλλων επιδιορθωτικών ενζύμων





Τι είναι αιμοχρωμάτωση

• Χαρακτηρίζεται από αυξημένη εναπόθεση σιδήρου στο ήπαρ και τους ιστούς 

και διακρίνεται σε:

• Συγγενή αιμοχρωμάτωση

• Επίκτητη- δευτοεροπαθής αιμοσιδήρωση





1970s και 80s: κληρονομικότητα (κλασσική μορφή) με σωματικό υπολειπόμενο 

χαρακτήρα – συσχέτιση με χρωμόσωμα 6 (HLA locus)

• 1996: HFE, “the hemochromatosis gene” (C282Y, H63D)

• Συγγενής αιμοχρωμάτωση:

• HFE Αιμοχρωμάτωση (τύπος Ι)

• non-HFE Αιμοχρωμάτωση (τύποι ΙΙ, ΙΙΙ, ΙVΑ, ΙVΒ)



Παθοφυσιολογία συγγενούς αιμοχρωμάτωσης

• Η νόσος χαρακτηρίζεται από αυξημένη απορρόφηση σιδήρου 

• Σε αντίθεση με τα φυσιολογικά άτομα, η απορρόφηση σιδήρου δε ρυθμίζεται από τις 
αποθήκες σιδήρου

Αυξημένες συγκεντρώσεις σιδήρου στους ιστούς

Οι ασθενείς με συγγενή αιμοχρωμάτωση απορροφούν 3-8 mg Fe/day

(φυσιολογικά, οι άνδρες 1mg/day)

Η εναπόθεση στους ιστούς 3mg/day οδηγεί σε υπερφόρτωση με 1g /έτος

Οι γυναίκες εμφανίζουν τη νόσο αργότερα και ηπιότερα λόγω απώλειας αίματος στην 
αναπαραγωγική ηλικία





Μη ειδικά συμπτώματα και ευρήματα της νόσου

• Ήπαρ: αύξηση ηπατικών ενζύμων, ηπατομεγαλία, κίρρωση, ηπατοκυτταρικός

καρκίνος (η πιο συχνή αιτία θανάτου, 1/3 των θανάτων)

• Καρδιά: μυοκαρδιοπάθεια

• Ενδοκρινείς αδένες: σακχαρώδης διαβήτης, (50-70%), αμηνόρροια, ανικανότητα

• Μυοσκελετικό: αρθραλγίες, αρθρίτιδα (25-50%)

• Αίσθημα αδυναμίας – κόπωση: ανεξήγητη, σοβαρή και χρόνια

• Δέρμα: υπέρχρωση δέρματος







Το γονίδιο HFE
• Πρόκειται για MHC-I-like πρωτεΐνη που εμπλέκεται στην ομοιόσταση του

σιδήρου

• Η ΗFΕ πρωτεΐνη φυσιολογικά μειώνει την απορρόφηση του σιδήρου στο έντερο
και ρυθμίζει τις αποθήκες του στους ιστούς, αλληλεπιδρώντας με τους
υποδοχείς της τρανσφερρίνης (TfRs)

• Δύο συχνές μεταλλάξεις C282Y / H63D

• Η παρουσία τους μεταβάλλει τη δραστικότητα της ΗFΕ πρωτεΐνης καθιστώντας
αδύνατη τη ρύθμιση της ομοιόστασης του σιδήρου

• Αποτέλεσμα: υπερφόρτωση των ιστών με σίδηρο



Συχνότητα HFE - αιμοχρωμάτωσης



Η παρουσία μεταλλάξεων HFE (C282Y-homo) είναι
παθογνωμονική νόσου (της HFE-αιμοχρωμάτωση)??

1. Ναι

2. Όχι 





Συχνότητα αιμοχρωμάτωσης – τροποποιητικοί
παράγοντες

Τρoποποιητικοί παράγοντες που επηρεάζουν την εμφάνιση νόσου

• Επίκτητοι

Διατροφή, έμμηνος ρύση, κυήσεις, θηλασμός, αιμοδοσία

• Συγγενείς

Πολυμορφισμοί ή μεταλλάξεις σε γονίδια που επηρεάζουν το 

μεταβολισμό Fe?







Οι συγκεντρώσεις Fe ρυθμίζουν τη σύνθεση των πρωτεινών που είναι
σημαντικές για τη μεταφορά και την αποθήκευση του

• Iron responsive elements (IREs)

• Iron responsive element binding proteins (IRPs)





Συγγενής αιμοχρωμάτωση - τύποι





Ο σημαντικότερος 

ρυθμιστής ομοιόστασης 

σιδήρου 

















Ο σημαντικότερος εργαστηριακός δείκτης υπερφόρτωσης του 
οργανισμού με σίδηρο 
(εκτός από τις περιπτώσεις ασθενών με νόσο φερροπορτίνης) είναι: 

1. Σίδηρος ορού

2. Φερριτίνη ορού

3. Κορεσμός τρανσφερρίνης (Fe/TIBC)

4. Ο λόγος Fe/φερριτίνη ορού











Διαγνωστικός αλγόριθμος 

υπερφερριτιναιμίας και 

υποψίας αιμοχρωματωσης



ΘΕΡΑΠΕΙΑ



Συνέχεια περιστατικού



Σύνοψη 
• Η εψιδίνη, μία αντιμικροβιακή πρωτείνη που εκκρίνεται από το ήπαρ, είναι ο 

σημαντικότερος ρυθμιστής της ομοιόστασης του σιδήρου

• Ως αιμοχρωμάτωση ορίζεται η υπερφόρτωση του οργανισμού με σίδηρο, που στη 
συγγενή της μορφή είναι η συχνότερη γενετική νόσος της λευκής φυλής

• Υπαρχουν 4 υπότυποι της συγγενούς αιμοχρωμάτωσης, όπου εκτός της κλασσικής 
νόσου φερροπορτίνης (υπότυπος 4Α), χαρακτηρίζονται ουσιαστικά από μειωμένη 
παραγωγή ή δράση εψιδίνης, με αποτέλεσμα αυξημένη απορρόφηση και τοξική 
εναπόθεση σιδήρου στον οργανισμό

• Ο σημαντικότερος εργαστηριακός δείκτης υπερφόρτωσης σίδηρο είναι ο κορεσμός 
τρανσφερρίνης (TfS: Fe/TIBC x 100). Σε υπερφόρτωση με σίδηρο TfS >45% με εξαίρεση 
την κλασσική νόσο φερροπορτίνης, όπου είναι φυσιολογικός

• Η θεραπεία της συγγενούς αιμοχρωμάτωσης είναι η εφαρμογή θεραπευτικών 
αφαιμάξεων. Χορήγηση χηλικών παραγόντων: μόνο όταν οι αφαιμάξεις είναι αδύνατες, 
καθώς και ως επικουρική θεραπεία σε σοβαρές περιπτώσεις νεανικής αιμοχρωμάτωσης
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