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HEMOCHROMATOZES DIAGNOSTIKA IR AUTOPSIJOS REIKSME.
KLINIKINIS ATVEJIS
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RaktazZodZiai: gelezies perteklius, gelezies kaupimo
liga, staigi mirtis, autopsija.

Santrauka

Hemochromatozé — bronziné liga, kitaip dar vadi-
nama gelezies pertekliaus ar gelezies kaupimo liga,
kuriai btidingas organy (ypac¢ kepeny, taip pat — ka-
sos, Sirdies, sanariy, kauly, hipofizés, odos, nagy)
pazeidimas dél gelezies pertekliaus organizme. Pa-
veldima hemochromatozé yra viena dazniausiy ge-
netiniy ligy tarp baltosios rasés zmoniy. Siaurés Eu-
ropos populiacijoje nustatoma 1 i§ 220-250. Pirmi-
né hemochromatozé — tai autosominiu recesyviniu
bidu paveldima liga, dazniausia susijusi su HFE
genu. Pirminés hemochromatozés eiga iki vidutinio
amziaus (40-60 mety) asimptominé. Hemochroma-
tozei budinga triada: kepeny cirozé, cukrinis dia-
betas ir odos hiperpigmentacija. Kardiomiocity pa-
zeidimas sukelia Sirdies veiklos nepakankamumg ir
gali biiti staigios mirties priezastis. Dazniausiai liga
diagnozuojama atsitiktinai — nusta¢ius padidéjusia
gelezies koncentracija kraujo serume ir pasireiskus
sunkioms, kartais mirtinoms komplikacijoms. Ser-
gant paveldima hemochromatoze nustatomas pa-
didéjes serumo feritinas bei transferino jsotinimas.
Paveldimg hemochromatoze diagnozuoti padeda
genetinis iStyrimas — HFE geno C282Y, H63D mu-
tacijy nustatymas. Pagrindinis hemochromatozés
gydymo principas — sumazinti gelezies toksinj po-
veikj. Pirminés hemochromatozés gydymo biidas
yra flebotomija (kraujo nuleidimas). Pacientams,
kuriems flebotomija yra kontraindikuotina arba jie
netoleruoja Sio gydymo metodo, taikomas medika-
mentinis gydymas — chelatais, kepeny transplantaci-
ja atlickama retai.

Jvadas
Hemochromatozé — literatiiroje kitaip dar vadinama ge-

leZies pertekliaus (angl. iron overload) ar gelezies kaupimo
liga (angl. iron storage disease). Tai susirgimas, kuriam
budingas organy (ypa¢ kepeny, taip pat — kasos, Sirdies,
sgnariy, kauly, hipofizés, odos, nagy) pazeidimas dél ge-
pasireiskia vélai. Dazniausiai liga diagnozuojama atsitik-
tinai — nustacius padidéjusig gelezies koncentracija kraujo
serume ir pasireiSkus sunkioms, kartais mirtinoms kompli-
kacijoms. Nors literatiiroje akcentuojamas kepeny ir kasos
pazeidimas, ne maziau reik§mingas yra gelezies pertekliaus
sukeltas miokardo pakenkimas. Todél timus Sirdies veiklos
nepakankamumas gali biiti staigios mirties priezastis. Svar-
bu laiku diagnozuoti gelezies kaupimo ligg ir taikyti pa-
togenezin] gydyma. Esant daznam ligos paplitimui, biity
tikslinga rutiniskai atlikti genetinius tyrimus kudikiams
nustatant hemochromatozg. Staigiy mir¢iy atvejais, kai ne-
i8ryskeéje akivaizdis vidaus organy pakitimai, histologinius
preparatus reikty dazyti Perlso reakcija (Perls prussian
blue reaction) dél galimo geleZies kaupimo organuose.
Darbo tikslas: aptarti mokslinés literatiiros duomenis
apie hemochromatozés epidemiologija, etiologija, kliniki-
nius simptomus, diagnostikos ir gydymo galimybes. Prista-
tyti klinikinj atvejj: paciento, kurj i§tiko staigi mirtis, o ga-
lutiné diagnozé buvo nustatyta tik atlikus autopsinj tyrima.

Tyrimo objektas ir metodai

Parengiant straipsnj buvo apzvelgti PubMed, GeneRe-
views, Medline duomeny bazése esantys straipsniai, ku-
rivose analizuojami hemochromatozés diagnostikos budai
ir problemos, pavéluoto diagnozavimo priezastys, pase-
kmés ir autopsinio tyrimo svarba rizikos grupiy identifika-
vimui.

Epidemiologija. Paveldima hemochromatozé yra viena
dazniausiy genetiniy ligy tarp baltosios rasés zmoniy. Liga
paplitusi visame pasaulyje, dazniausiai nustatoma Siaurés
Europos populiacijoje — 1 i$ 220-250 [1, 2].

Etiologija. Pirminé hemochromatozé — tai autosominiu
recesyviniu biidu paveldima liga, daZniausiai su HFE genu
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susijusi hemochromatozé. 1996 metais John Feder su ben-
draautoriais paskelbé, kad pacientams, kuriems hemochro-
matoze pasireiske fenotipiskai, buvo nustatytos HFE geno
(lokalizuotas 6 chromosomos trumpajame petyje) C282Y
ir H63D mutacijos, ypac kilusiems i§ Siaurés Europos [3,
4]. 80% pacienty, sergan¢iy paveldima hemochromatoze,
nustatoma C282Y mutacija. Dalis pacienty heterozigoti-
nés formos su C282Y ir H63D mutacijomis. Reik§mingos
mutacijos kituose gelezies metabolizma nulemianciuose
genuose, kurie koduoja: hemojuveling (HJV), hepcidi-
ng (HAMP), transferino receptoriy 2 (TFR2), feroporting
(SLC40A1) [4, 5].

Antrinés hemochromatozés priezastys: gelezies nepa-
naudojimas ir kaupimasis, kai slopinama eritropoezé; gele-
zies perteklius dél didelio suirusiy nepilnaveréiy eritrocity
kiekio — nesavalaiké hemolizé bei yrant eritrocitams po
transfuzijos. Antrinei hemochromatozei svarbios jgimtos
ir jgytos priezastys, kuriy metu vyksta minéti procesai (1
lentelé) [6, 7].

Klinikiniai simptomai. Pirminés hemochromatozés
eiga iki vidutinio amziaus (40-60 mety) asimptominé [8].
kai sutrinka organy funkcijos, o histologinio tyrimo metu
audiniuose randama gausi hemosiderino depozicija. He-
mochromatozei biidinga triada: kepeny cirozeé, cukrinis di-
abetas ir odos hiperpigmentacija [7].

Kepeny pazeidimas. Gelezis akumuliuojasi kepeny 1as-
telése, vystosi hepatomegalija, kepeny fibrozé ir cirozé.
Dazniausia gelezies kaupimo ligos iSraiska yra mikrono-
duliné kepeny cirozé, asocijuota su cukriniu diabetu. Pir-
miné hemochromatozé gali komplikuotis hepatoceliuline
karcinoma (HCC), kartu nustatoma ir cirozé. Literatliroje
aprasomi atvejai, kai pacientams HCC issivysto be kepeny
cirozés. Pastebéta, kad cholangiokarcinomos atvejy daznis
didéja [6, 9]. 45% pacienty, serganciy paveldima hemoch-
romatoze, mir§ta dél HCC [10].

1 lentelé. Antrinés hemochromatozés priezastys

Igimtos Igytos
Talasemija Daznos transfuzijos
Pjautuvo formos lasteliy Mielodisplazinis sindromas

anemija

Sideroblastiné anemija
Paveldima sferocitozé
Igimta diseritropoetiné

Leétinés kepeny ligos (alkoho-
liné kepeny cirozg, steatohe-
patitas)

Daznos hemodializés

anemija Po portokavalinio Suntavimo
Vélyvoji odos porfirija procediiros

Piruvato kinazés deficitas Gelezies preparaty ar papildy
Diamond-Blackfan anemija | perdozavimas

Gelezies perteklius maiste

Cukrinis diabetas. Gelezies perteklius yra cukrinio di-
abeto i$sivystymo rizikos veiksnys. Naujausi tyrimai rodo,
kad sergantiems paveldima hemochromatoze cukrinis dia-
betas nustatotomas 13-22%, o sutrikusi gliukozés toleran-
cija— 18-30%. Gelezis, kuri kraujo plazmoje yra nesusijun-
gusi su pernesanciu baltymu transferinu, sukelia oksidacinj
stresg. Sis mechanizmas sukelia lasteliy, tarp jy kasos p
lasteliy, pazeidimg. Hemochromatozés sukelto cukrinio di-
abeto gydymui butinas insulinas [11].

Sirdies pazeidimas. Hemochromatozei biidingas $irdies
pazeidimas. Kardiomiocituose gelezis atpalaiduojama kaip
hemosiderinas ar laisva forma. Susidaro aktyvuotas O, ir
reaktyvils tarpiniai O, produktai, kurie inicijuoja lipidy
peroksidacija, membranos pralaidumo pokyc¢ius — jvyksta
kardiomiocity nekrozé [12, 13].

Sergant antrine hemochromatoze kardiomiopatija pasi-
reiskia dazniau nei pirminé. Nustatyti du Sirdies pazeidi-
mo fenotipai. Pirmasis tipas — dilataciné kardiomiopatija,
kuriai biidinga kairiojo skilvelio remodeliacija su kameros
i$siplétimu ir sienelés raumens iSplonéjimu. Sutrikusi sis-
toliné funkcija salygoja nepakankama minutinj Sirdies
tlir] organizmo metaboliniams poreikiams uztikrinti. An-
trasis tipas — restrikciné kardiomiopatija, pasireiskia kai-
riojo skilvelio diastoline disfunkcija (ribojamas skilvelio
prisipildymas), kraujo tiiris iSmetamas sistolés metu yra
normalus, tadiau vystosi plautiné hipertenzija, galiausiai
jvyksta desiniojo skilvelio dilatacija [7]. Skilveliy pazei-
dimas sukelia Sirdies veiklos nepakankamuma ir staigia
mirtj. Supraventrikulinés aritmijos ar atrioventrikuliné blo-
kada pasireiskia dél laidZiosios sistemos pazeidimo [7, 12].
Gelezies pertekliaus sukelta kardiomiopatija yra griztamas
procesas, tik tais atvejais, kai liga diagnozuojama anksti ir
skiriamas agresyvus gydymas chelatais [14].

Hipogonadizmas, impotencija, amenoréja. Gelezies de-
pozitai hipofizéje sukelia pogumburio — hipofizés — gonady
aSies pakenkima. ISsivysto hipogonadizmas, impotencija,
amenoréja. Vyrams, kuriems pasireiskia izoliuotas hipogo-
nadotropinis hipogonadizmas, reikia jtarti hemochroma-
toze. Jeigu hipogonadizmas diagnozuojamas ankstyvoje
stadijoje, gali regresuoti. Androgeny terapijos taikymas
padidina hepatoceliulinés karcinomos rizika [11].

Artropatija, artralgijos. Sergant paveldima hemochro-
matoze pasireiSkia artropatija — progresuojantis poliartri-
tas. Pirmiausia pazeidziami antras ir treCias metakarpofa-
langiniai (MKF) sgnariai. Priezastis, dél kurios pazeidzia-
mi MKF sanariai, nezinoma. Gali buti pakenkti stambieji
sanariai (klubo, kelio, ¢iurnos, peties, alkiinés). 30% paci-
enty liga manifestuoja sgnariy pazeidimo simptomais. Pa-
cientams, vyresniems nei 50 mety, artropatija dazniausiai
nustatoma jau diagnozavus hemochromatozg. Artropatijos
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daznis svyruoja nuo 24% iki 81%. Faktoriai, susij¢ su pa-
sireiSkimu: amzius, serumo feritino koncentracija >1000
pg/mL ir C282Y homozigotiskumas. Dazniausi simptomai
yra sanariy sustingimas, skausmingi judesiai ir nezymus
sanariy patinimas. Klasikiniu atveju uzdegiminis procesas
sanariuose minimalus, taiau uzdegiminiai simptomai gali
kisti. Jie ypaé ryskis sergant kalcio pirofosfaty dihidraty
kristaly susikaupimo liga (pirofosfatine artropatija). He-
mochromatozé yra antrinés pirofosfatinés artropatijos prie-
zastis [15, 16].

Osteoporozé. 25 — 50% pacienty nustatoma osteoporo-
z¢. Dazniausiai osteoporozé pasireiSkia dél hemochroma-
tozés sukelto kity organy pazeidimo, pavyzdziui, hipogo-
nadizmo, pazengusios kepeny ligos [16].

Odos hiperpigmentacija. Alopecija. Koilonichija. Odos
hiperpigmentacija yra vélyvas ligos simptomas. 90% pa-
cienty paveldimos hemochromatozés diagnozés nustatymo
metu aptinkama odos pigmentacija. Odos pigmentacija daz-
niausiai yra generalizuota. Kartais pigmentacija rySkesné
nuo saulés neapsaugotose vietose — veide, tiesiamuosiuo-
se dilbiy, plastaky dorzaliniuose pavirSiuose, blauzdose
ir keliy srityje [17]. Paciento oda btina: bronzinés spalvos
(atsiranda dél baziniame sluoksnyje padidéjusios melanino
depozicijos); pilkos spalvos (dél gelezies kaupimosi) [17,
18]. 15-20% pacienty stebima gleiviniy pigmentacija [17].
Nustatyta, kad yra koreliacija tarp epidermyje esanéios ge-
lezies koncentracijos ir kepenyse esanciy sankaupy [19].
Koilonichija nustatoma 50% serganc¢iyjy hemochromatoze,
lokalizuota ichtiozé pasitaiko 40%, kai kuriems pacientams
atsiranda alopecija, odos atrofija [17, 18].

Diagnostika

Laboratoriné diagnostika. Daznai liga diagnozuojama
atsitiktinai — profilaktinio patikrinimo metu, kai aptinkama
padidéjusi gelezies koncentracija kraujo serume. Sergant
paveldima hemochromatoze nustatomas padidéjes serumo
feritinas bei transferino jsotinimas (TS) (moterims papras-
tai >50%, vyrams >60%). Sie rodikliai rodo padidéjusias
gelezies atsargas organizme. Serologiniai gelezies Zyme-
nys (TS, feritinas) paprasti ir informatyvis tyrimai, kai dar
néra ryskios klinikinés simptomatikos bei kepeny cirozés
[1,4,5].

Genetinis iStyrimas. Paveldimos hemochromatozés di-
agnoze patvirtina HFE geno C282Y, H63D mutacijy nusta-
tymas [1, 2, 4, 5, 9]. Genetinj tyrimg rekomenduojama at-
likti, jei TS >45% arba serumo feritino lygis (vyrams >300
ng/mL, moterims >200 ng/mL). The American Association
for the Study of Liver Diseases rekomenduoja atrankine pa-
tikrg (laboratoriniai ir genetiniai tyrimai) pacientams, kuriy
pirmos eilés giminaiciai sirgo paveldima hemochromatoze

asocijuota su HFE genu, ir taip uztikrinti ankstyva ligos di-
agnostika ir komplikacijy prevencija [1].

Instrumentiniai tyrimai. Atliekamas kratinés lastos
rentgenologinis tyrimas. Kompiuteriné tomografija (KT) ir
magnetiniy branduoliy rezonanso tyrimas (MRT) naudingi
stebéti ligos dinamikg. MRT tyrimas informatyvus verti-
nant Sirdies pazeidimg [14].

Kepeny biopsija. Sergant paveldima hemochromatoze
rekomenduojama atlikti kepeny biopsija, jeigu kepeny fer-
mentai (ALT, AST) yra padidéje arba feritino koncentracija
>1000 pg/L. Pacientams, kurie néra C282Y homozigotinés
ar heterozigotinés formos, bet turi gelezies kaupimo feno-
tipiniy pozymiy, taip pat rekomenduojama biopsija ligai
diagnozuoti ir numatyti prognoze [1, 4].

Autopsija. Autopsija svarbi nustatant hemochromato-
z¢ mirusiems, kai liga nebuvo diagnozuota asmeniui esant
gyvam. Diagnozuojant hemochromatoze¢ autopsijos metu,
svarbiausias tyrimas yra histologinis, kai organy prepara-
tai dazomi Perlso reakcija (Perls prussian blue reaction).
Autopsijos metu diagnozuota hemochromatozé, kuri pa-
veldima genetiSkai, gali apsaugoti mirusiojo pirmos eilés
artimuosius diagnozuojant ir gydant Sig liga. Svarbu atlikti
autopsijg staigios mirties atvejais, kai néra akivaizdziy su-
zalojimy, patologiniy vidaus organy pokyc¢iy, o anamnezés
duomenys apie mirusiojo sveikatg iki mirties yra minima-
1Ts.

Gydymas. Flebotomija. Pagrindinis hemochromatozés
gydymo principas — sumazinti gelezies toksinj poveikj.
Pirminés hemochromatozés gydymo biidas yra flebotomi-
ja — kraujo nuleidimas. Flebotomijos efektyvuma parodo:
sumazéjusi odos hiperpigmentacija, nuovargis bei kepeny
fibrozés laipsnis, nustatomas atlikus kepeny biopsija [4,
20]. Kraujo nuleidimas neveiksmingas gydant MKF artro-
patija, hipogonadizma, diabetg ir kepeny ciroze [1, 2, 4].
Flebotomijos metu pasalinama 500 ml kraujo kas savaitg,
kol hemoglobino koncentracija tampa 120 — 130 g/L. Gele-
zies atsargy iSeikvojimas laikomas efektyviu, jeigu serumo
feritino koncentracija <50 ng/mL ir serumo transferino jso-
tinimas <50%. Pacientams taikomos 4 — 8 flebotomijos per
metus siekiant i$laikyti serumo feritino koncentracijg <50
ng/mL[1, 2, 4, 18].

Chelaty terapija. Pacientams, kuriems flebotomija yra
kontraindikuotina arba jie netoleruoja $io gydymo meto-
do, taikomas medikamentinis gydymas — chelatais. Sie
preparatai pasalina nesuri$ta su transferinu gelezj i$ kraujo
plazmos ir lgsteliy — organizmas apsaugomas nuo zalingo
laisvos gelezies poveikio. Naudojami vaistiniai preparatai:
deferaziroksas, deferipronas, deferoksaminas [1, 4].

Chirurginis gydymas. Ortotopiné kepeny transplantaci-
ja atlickama, kai nustatoma galutinés stadijos kepeny liga.
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Be to, transplantacija gali biiti gydymo btidas pacientams,
kuriems yra dekompensuota cirozé ar HCC. Pacienty, ser-
ganc¢iy hemochromatoze, pooperacinés baigtys yra blogos
deél infekcijy, ypac pirmaisiais metais po chirurginés inter-
vencijos bei kardiomiopatijos [2, 4].

Klinikinis atvejis
53 mety vyras buvo hospitalizuotas i ligoninés rea-
nimacijos ir intensyviosios terapijos skyriy dél tris paras

1 pav. Kasos acinusy dazymas hematoksilinu 2 pav. Kasos dazymas Perlso reakcija
— eozinu

3 pav. Perlso reakcija — kepenys

5 pav. Inkstai. Dazyta PAS (panaudojant perio- 6 pav. Plaugiai — Perlso reakcija
ding ragsties ir Sifo reagento reakcija) metodu

4 pav. Perlso reakcija — inkstai

trunkancio intensyvaus pilvo skausmo ir vieno epizodo vé-
mimo juodu krauju.

Paciento bendra biiklé labai sunki, dekompensuota. Ar-
terinis kraujo spaudimas (AKS) 70/40 mmHg, Sirdies su-
sitraukimy daznis (SSD) 172 k./min., stebima ry3ki vazo-
konstrikcija, cianozé. Pilvas palpuojant skausmingas pagal
vizualing analogijos skalg (VAS) 8 balai, raumenys jtempti.

Laboratoriniy tyrimy rezultatai nustaté: leukocitoze
(leukocity skai¢ius — 16,3 x 10°/L), lengvo laipsnio anemi-
ja (hemoglobino koncentracija
— 119 g/L), tminj inksty funk-
cijos nepakankamuma (Slapalo
koncentracija — 13,7 mmol/L,
kreatinino koncentracija — 136
pmol/L), elektrolity disbalansa
— hiperkalemija (5,8 mmol/L),
hiponatremija (134 mmol/L),
hipochloremija (95,4 mmol/l),
iminj kepeny funkcijos nepa-
kankamumg  (aspartatamino-
transferazé (AST) — 717 U/L,
alaninaminotransferazé¢ (ALT)
— 1351 U/L), hemolize (bendro-
ji bilirubino koncentracija— 171
pmol/L, tiesioginio bilirubino
koncentracija — 37,4 pmol/L),
hipokoaguliacija  (aktyvintas
dalinis tromboplastino laikas
(APTT) — 46 s, protrombino
komplekso aktyvumas (SPA) —
17%, tarptautinis normalizuotas
santykis (INR) —2,96). Kraujyje
rasta 0,1%o etilo alkoholio. Taip
pat metaboling (laktating) acido-
z¢ (pH — 6,975, anglies dioksido
parcialinis slégis (pCO2) — 36,4
mmHg, deguonies parcialinis
slegis (pO,) — 21,5 mmHg, lak-
tatai — 15 mmol/L). Diagnozé:
nepatikslinty medziagy toksinis
poveikis, dauginis organy funk-
cijos sutrikimas.

Tolimesnis ligos progresavi-
mas buvo zaibiskas. Pacientas
intubuojamas, pradedama dirb-
tiné plauciy ventiliacija (DPV).
Pilvas skausmingas, zarny pe-
ristaltika neisklausoma. [leistas
nazogastrinis zondas — gautas
skaidrus skystis su nedideliu
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kiekiu hematino (apie 300 ml). ISryskéjo bradikardija.
Pacientas gaivinamas (skirti medikamentai: adrenalinas,
amiodoronas, atropinas, natrio bikarbonato tirpalas, nor-
adrenalinas). Sirdies veikla atsistaté. Stebima anurija. Pa-
kartoti laboratoriniai tyrimai nustaté: progresuojancia hipo-
koaguliacing bikle (APTT — 216 s; SPA <6%; INR <6,3;
fibrinogenas — 0,3 g/L), kartu padidéj¢ D-dimerai — 200
000 pg/L, tokie rodikliai gali rodyti kreséjimo faktoriy is-
eikvojima ir tebevykstanéia diseminuotg intravaskuling ko-
aguliacijg. Paciento hemodinamika nestabili (AKS — 70/30
mmHg). Progresuoja inksty funkcijos nepakankamumas
(Slapalo koncentracija — 12 mmol/L, kreatinino koncentra-
cija — 194 umol/L). I$sekus organizmo gyvybiniams rezer-
vams — konstatuojama mirtis.

Dél staigios (nuo hospitalizacijos nepraéjus 24 valan-
doms) ir neaiSkios mirties priezasties atlikta autopsija,
kurios metu buvo aptikti netikéti radiniai. Kasa izoliuotai
iSoriskai ir pjuvyje pilk§vai juodos spalvos, be aplinkiniy
audiniy reakcijos. Sirdis 495 g svorio, kairiojo skilvelio
svoris 140 g, desiniojo — 90 g. Sirdies voztuvy apimties bei
trakty rodikliai — parodé dilatacing hipertrofing kardiomio-
patija. Histologiskai vidaus organuose stebimi hemoside-
rino depozitai. Kasoje stebima: zidininé fibroze, lipidoze,
hemosiderinas acinoziny lasteliy citoplazmoje (1-2 pav.).

......

kuliné miokardo fibrozé, hemosiderinas kardiomiocituose.
Histologiskai — kepenyse staziné pilnakraujyste, smulkia-
vakuolé hepatocity lipidozé, hemosiderinas hepatocituose
(3 pav.), smulkiazidininé hepatocity nekrozé. Suformuluo-
ta diagnozé: pagrindiné liga — nenustatytos pirminés kilmés
hemochromatozé, remiantis autopsijos metu rasta juoda
kasa, histologinio tyrimo duomenimis (hemosiderino de-
pozicija hepatocituose, kardiomiocituose, kasos acinoziniy
lasteliy, inksty kanaléliy epitelio (4-5 pav.) ir antinksciy 13s-
teliy citoplazmoje). Pagrindinés ligos komplikacijos — di-
lataciné hipertrofiné kardiomiopatija, metaboliné acidozé,
priesirdziy virpéjimas, Sirdies funkcijos nepakankamumas,
tmus Sirdies ir kvépavimo veiklos sutrikimas. Gretutinés
ligos — Sirdies vainikiniy arterijy aterosklerozés III stadija,
kepeny suriebéjimas, galvos smegeny minkstyjy dangaly
fibrozé.

Diskusija

Sergant hemochromatoze gelezis kaupiasi vidaus or-
ganuose, todél klinikiné ligos iSraiska gali biti jvairialypé
(pasireiskia — kardiomiopatija, artritu, odos hiperpigmenta-
cija, nevaisingumu ir kt.), kai simptomai isryskéja tik vely-
vose ligos stadijose. Biitent todél $i patologija daznai licka
nejtarta, kai iStinka staigi mirtis.

Hospitalizacijos metu pacientas buvo detaliai istirtas,

atlikta daug tyrimy, taciau liga nebuvo diagnozuota. Visgi
svarbu atkreipti démesj, jog nebuvo atlikti rutininiai tyri-
mai, tokie kaip — gelezies koncentracijos nustatymas kraujo
serume, transferino jsotinimo bei serumo feritino tyrimai,
kurie bty leide jtarti hemochromatozg. Tik autopsinio ty-
rimo rezultatai atskleidé staigios mirties priezast]. PilkSvai
juoda kasos spalva padéjo jtarti gelezies kaupimo ligg. At-
likti histologiniai tyrimai naudojant specialy dazymo meto-
da patvirtino diagnozg. Vis délto diferencijuoti, ar tai buvo
pirminé, ar antriné hemochromatozé, sudétinga. Galutinai
pirminés hemochromatozés diagnoze patvirtina tik geneti-
niai tyrimai [4, 5].

Autopsinis tyrimas leidzia iSaiSkinti iki mirties nedia-
gnozuotos hemochromatozés atvejus, taip nustatomi ir tai-
kant prevencines priemones apsaugomi pirmos eilés gimi-
nés. Mirtiny hemochromatozés sukeliamy baigéiy iSvengti
padeda periodiskai atlickamos flebotomijos — nuleidZiant
krauja [21].

ISvados

nepasireiskia, todé¢l liga daznai diagnozuojama pavéluotai.
Dél medicinos mokslo pazangos ir spartaus technologijy
vystymosi hemochromatozé diagnozuojama dazniau ir
ankstyvose ligos stadijose. Reikia detaliai iStirti pacientus,
kuriems pasireiskia akivaizdiis kepeny pazeidimo pozy-
miai — hemochromatozés diagnozei eksliuduoti. Autopsijos
metu mirusiajam pirma karta nustacius hemohromatozés
diagnozg, turi buti genetiskai tiriami mirusiojo pirmos eilés
giminaiciai siekiant diagnozuoti hemochromatoze ir laiku
suteikti gydyma.
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Summary

Hemochromatosis (also called iron overload or iron storage
disease) is the disease which is characterised by organ (especially
liver, also, pancreas, heart, joints, bones, hypophysis, skin and
nails) lesion because of iron overload in the system. Hereditary
hemochromatosis is one of the most common genetic disorder in
Caucasians. In the Northern Europe population, 1 of 220-250 is
identified. Primary hemochromatosis is a disease inherited in an
autosomal recessive way, usually related to HFE gene. The course of
primary hemochromatosis till midlife (40-60 years) is asymptoma-
tic. The triad is characteristic to hemochromatosis: liver cirrhosis,
diabetes and skin hyperpigmentation. Lesion of cardiomyocytes
arouses heart deficiency and can cause sudden death. Usually, the
disorder is diagnosed accidentally — after diagnosing the enlarged
iron concentration in blood serum and after the emergence of
severe, sometimes deadly complications. Having the hereditary
hemochromatosis, enlarged serum ferritin and transferrin saturation
are diagnosed. Hereditary hemochromatosis can be diagnosed by
genetic examination — finding of HFE gene and C282Y, H63D
mutations. The main principle of hemochromatosis treatment is
reducing the toxic effect of iron. Treatment of primary hemochro-
matosis is flebotomy (removing blood). Those patients, for whom
flebotomy is counter-indicated or who do not tolerate this method
of treatment, have medication treatment applied — with chelates,
liver transplantation is rarely performed. This article presents the
analysis of the clinical case of the patient, who had sudden death
and final diagnosis was determined only after performing autopsic
investigation, and the review of hemochromatosis epidemiology,
etiology, clinical symptoms, the newest recommendations for
diagnostics and treatment.
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