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KORT INFORMATION OM ARVELIG
HAMOKROMATOSE

Af Speciallzege Nils Milman

Denne information er til dig som har faet pdvist heemokromatose, eller som har en nzer
sleegtning med sygdommen. Vi hdber den kan give dig eget kendskab om haemokromatose
og svar pd nogle af de hyppigste spargsmal omkring sygdommen.

Hvad er heemokromatose?

Haemokromatose er en medfedt, arvelig disposition til sygdom, hvor man er beaerer aof en
mutation p& haemokromatose-genet (HFE-genet). | Danmark er ca. 4 ud af hver 1.000
personer barerre af sygdomsgenet. Det er den hyppigst forekommende arvelige disposition
til sygdom i Danmark.

Haemokromatose skyldes, at jernoptagelsen i tarmen fra kosten er unormal hej og med
tiden ferer til, at kroppen optager alt for meget jern. Kroppen har ingen mulighed for at
skille sig of med overskudsjernet. Ved haemokromatose aflejres overskudsjernet i kroppens
forskellige organer og kan med tiden fere til skader p& blandt andet led, lever, hjerte,
bugspytkirtel (pancreas) og hypofyse.

Hvilke symptomer er der ved haemokromatose?
Sygdommen kan give:

- Treethed, voplagthed

- Gigtsmerter i leddene, hyppigst de smé led i haenderne men ogsd i store led som
knae og hofte

- Diabetes (sukkersyge)

- Nedsat lyst til sex og rejsningsproblemer (erektil dysfunktion) hos maend

- Leverskade med skrumpelever (levercirrose) og leversvigt

- Hijertesygdom med hjertesvigt

- Smerter i maven

- Abnorm “solbraendthed” af huden

Kvinder udvikler organskader senere i livet end maend, fordi de har et mangeérigt,
naturligt blodtab og dermed jerntab i forbindelse med menstruationer og fadsler.
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Hvordan pévises heemokromatose?

Diagnosen stilles p& en blodpreve som analyseres for serum transferrin-jernmaetning og
serum ferritin. Er disse prover forhgjede udferes en DNA-analyse hvor man undersager for
mutationer pd HFE-genet.

Hvordan behandles heemokromatose?

Sygdommen behandles med blodtapninger hvor man tapper 300-500 milliliter blod
ad gangen. | starten tappes patienten én gang om ugen indtil kroppens overskudsjern
er fiernet. Herefter gar patienten over til vedligeholdelsestapning 2-4 gange om aret.
Ved hver blodtapning fiernes 250 milligram jern.

Gennem tapninger kan man forhindre udvikling af alvorlige organskader. Patienterne fér
det bedre og de fleste symptomer forsvinder, selv om ledsmerter hos nogle fortsaetter

uaendret.

Hvis patienten, inden sygdommen er diagnosticeret, har udviklet diabetes kan det blive
nedvendigt med behandling, enten i form aof tabletter eller med insulin. Ved
skrumpelever med leversvigt kan der foretages levertransplantation.

Patienter med haemokromatose méd ikke tage nogen form for jerntilskud, heller ikke jern i
vitamin-mineral piller og ikke tage unedvendigt C-vitamin. De bar spise normal sund,
alsidig kost men begraense indtaget af ked og alkohol. Seerlige kosteendringer kan
formentlig nedsaette optagelsen af jern og dermed nedsaette behovet for blodtapninger.

Familien skal undersages for heemokromatose

Det er vigtigt at huske: Hvis haeemokromatose opdages og behandles i tide med
blodtapninger, f&r man ikke symptomer eller organskader af sygdommen og lever
lige s& leenge som personer uden sygdommen. Forebyggelse er derfor meget vigtig
i indsatsen mod sygdommen.

Né&r en person har f&et pdvist heemokromatose skal de nsermeste sleegtninge (foreeldre,
seskende, bern) ogsd underseges for sygdommen med en blodpreve. Risikoen for at
saskende til en person med haemokromatose ogsé er baerere af sygdomsgenet er 1 ud aof 4
seskende. DNA-analyse af HFE-genet, serum transferrin-jernmaetning og serum ferritin er
gode redskaber til familieudredning. Man kan i de fleste tilfeelde vente med at undersege
barnene indtil de er blevet 18 &r og dermed voksne.
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Hvis du har heemokromatose eller har et familiemedlem med sygdommen ber du melde
dig ind i den danske patientforening (www.haemokromatose.dk) som varetager
patienternes interesser og stetter forskning indenfor sygdommen.

Speciallaege Nils Milman

Senest opdateret 01.02.2017
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