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Hereditir (irftlig) hemokromatos
Hereditdr hemokromatos ar en drftlig sjukdom dér tarmen tar upp for mycket jarn frdn maten.

Vad hiinder i kroppen vid hereditir hemokromatos?

Hereditdr hemokromatos ar en drftlig sjukdom dér tarmen tar upp for mycket jarn frdn maten.
Man far d4 en hdg niva av jirn i blodet. Overskottsjirn i blodet tas upp av levern och lagras i
levercellerna. Det dr en langsam process, men efter ménga ar kan det leda till att levern skadas
av jarnoverskottet. De flesta far inga skador men upp till 5 procent av de som fétt diagnosen
hereditdr hemokromatos kan 2 drrbildning i levern, som kan utvecklas till levercirros
(skrumplever). Jarndverskott kan ocksa leda till ledbesvér med stelhet och virk i fingerleder,
knogar och fotleder.

I blodet transporteras jérn bundet till ett transportprotein som kallas transferrin. Transferrinet
mittas mer eller mindre med jirn, och 1 normalfallet &r transferrinméttnaden 10-45 % (ibland
skriver man istéllet 0,10-0,45). Vid hemokromatos blir transferrinmittnaden hog, alltid 6ver
45 % (0,45) och ofta &nnu hdgre 4n sd, ibland 80-100 % (0,80-1,00). Ett annat blodprov,
ferritin, visar hur mycket jirn som lagras i levern. Normalvérdet dr 10-350 pg/L, och
hemokromatospatienter har hogre virden én sd. Det krdvs ganska hoga ferritinvarden for att
levern ska ta skada, 6ver 1000 pg/L.

Symtom

Vanligen ger hemokromatos inga symtom. En del upplever att de dr mer trétta &n vanligt. Den
som drabbas av ledbesvir 1 hinder och fotter upplever att lederna blir svullna och stela och
gor ont.

Diagnos

Hemokromatos upptécks oftast genom hdga levervérden, hogt jarnvérde, eller forhojt ferritin.
Man bor alltid kontrollera transferrinméttnad och ferritin om man misstdnker hemokromatos.
Diagnosen kan stédllas med ett anlagstest som visar en mutation i HFE-genen, vilket
analyseras som ett blodprov. Man kan ocksa méta jirnmangden i levern med en
magnetkameraundersokning och ibland behdver man ta ett vivnadsprov frén levern; en
leverbiopsi.

Behandling

Behandlingen vid hemokromatos gar ut pa att minska kroppens forrad av jarn. Detta gors
genom att tappa blod med regelbundna intervall. Vi tappar vanligen ut omkring ca 350450
ml blod vid varje tillfélle. I borjan av behandlingen sker detta ofta, vanligen varje vecka.
Malet ér att ferritin ska ligga kring 100 pg/L.
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Nir ferritinvardet sjunkit till 100 pg/L eller ldgre glesar man ut tappningarna, och da behdver
man bara tappas 2—6 ganger per ar. Denna behandling kallas underhallsbehandling och ar
livsldng. Ar man i &vrigt helt frisk och inte dter ndgra mediciner kan man bli blodgivare.

Prognos

Om hereditdar hemokromatos upptécks 1 tid och behandling sétts in s& har man en helt normal
livslingd, eftersom behandlingen med blodtappningar forebygger leverskador. Man méste
regelbundet tappa blod under hela livet for att undvika skador.

Om man utvecklat ledbesvir brukar dessa tyvirr inte bli béttre av blodtappning. Har
skrumplever hunnit utvecklas &r prognosen sémre, man har da en nagot dkad risk for att
utveckla levercancer och bor kontrolleras regelbundet pé specialistklinik med
ultraljudsundersdkning av levern.
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