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Απορρόφηση διαιτητικού σιδήρου

ΕΝΤΕΡΙΚΟΣ ΑΥΛΟΣ

ΠΛΑΣΜΑ

2. Μεγάλη ποσότητα σιδήρου 
εξέρχεται στο πλάσμα μεσω 
ferroportin 

1. Ο εισερχόμενος σίδηρος 
εισάγεται στο κυτταροπλασματικό 
labile iron pool (LIP) του Fe2+

4. Η Εψιδίνη ελέγχει την 
είσοδο του σιδήρου στο 
πλάσμα

1–1.5 mg 
Fe/day

3. Ο Ελεύθερος  Fe2+
οξειδώνεται σε  Fe3+ και
συνδέεται με τρανσφερίνη

12/ΔΑΚΤΥΛΟ

Transferrin 
receptor

Andrews NC. N Engl J Med 1999;341:1986–1995
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Dcyb

Μέσω έκφρασης της 
φεριτίνης

Μέσω έκφρασης 
του TfR1 και του

DMT1 

ΕΛΕΓΧΟΣ 
ΑΠΟΘΗΚΕΥΣΗΣ 

ΣΙΔΗΡΟΥ

ΕΛΕΓΧΟΣ 
ΠΡΟΣΛΗΨΗΣ 

ΣΙΔΗΡΟΥ

Σε συνεργασία

Βασίζεται σε μηχανισμό «ανίχνευσης» σιδήρου και πραγματοποιείται μέσω Iron Regulatory
Protein (IRP) και Iron Responsive Element (IRE) στο mRNA της Φεριτίνης,  του TfR και DMT1

ΠΛΑΣΜΑ

ΦΕΡΟΠΟΡΤΙΝΗ

Ρυθμιστικός ρόλος του ενδοκυττάριου 
σιδήρου

?

Courtesy of Professor IV Cabantchik



Iron responsive elements (IREs) 

Iron responsive element binding 
proteins (IRPs)

Ο σίδηρος ρυθμίζει τη σύνθεση των 
«δικών» του πρωτεїνών σύνθεσης 

και μεταφοράς



Iron Responsive Element – Iron 
Regulatory protein

• IRP1 – IRP2: κυτταροπλασματικές 
πρωτείνες

• Εναρμόνιση της έκφρασης των γονιδίων 
που κωδικοποιούν φεριτίνη και υποδοχείς 
τρανσφερίνης, ανάλογα με επίπεδα 
σιδήρου

• Ενεργός περιοχή της IRP 1  είναι ένα 
τμήμα 4Fe-4S. Σε περίσσεια σιδήρου, 
πλήρες ενεργό τμήμα, δράση ακονιτάσης, 
αδυναμία σύνδεσης με mRNA



IRE/IRP ρυθμιστικό σύστημα



Πρωτεΐνες με 5’ ή 3’ IREs

• 5’  - Ο χαμηλός σίδηρος ελαττώνει τη σύνθεση
– Φεριτίνη
– Φεροπορτίνη
– Συνθετάση του αμινολεβουλινικού οξέος της αίμης

• 3’  - Ο χαμηλός σίδηρος δεν επιτρέπει την 
αποδόμηση του mRNA 
– Υποδοχέας Τρανσφερίνης (Transferrin receptor 1)
– DMT1 (divalent metal transporter)
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1. Ο Σίδηρος του πλάσματος 
φυσιολογικά ενσωματώνεται 
με την τρανσφερίνη και 
χρησιμοποιείται στην 
ερυθροποίηση

GDF15

12/ΔΑΚΤΥΛΟ

TMPRSS6

2. Η Εψιδίνη εκκρίνεται ως απάντηση σε αυξημένο σίδηρο 
πλάσματος και ταυτόχρονα καταστέλλοντας  την 
φεροπορτίνη στο έντερο και στον σπλήνα ελαττώνει την 
μεταφορά σιδήρου στο πλάσμα

Ομοιοστασία σιδήρου: 
Η Εψιδίνη

Φυσιολογικά το γονίδιο TMPRSS6
που κωδικοποιεί τις πρωτεάσες 
της σερίνης της οικογένειας των 
Ματριπτασών επιβλέπει την 
έκκριση Εψιδίνης μέσω μορίων 
της οδού  μετάδοσης σήματος

Fe

Ferritin

Μακροφάγο

Ερυθροκύτταρο

Fe2+

Fe3+Fe2+

Spleen

Στη Θαλασσαιμία, ένας 
αυξητικός παράγοντας , ο growth 
differentiation factor 15 (GDF15)
μπλοκάρει  την 
σιδηροεξαρτώμενη έκκριση της 
Εψιδίνης προκαλώντας συνεχή 
είσοδο του σιδήρου στο πλάσμα

Fe

ΕΨΙΔΙΝΗ

Ferroportin Ferroportin



Ελαττωμένη παραγωγή Εψιδίνης οδηγεί σε αυξημένη απορρόφηση σιδήρου

Απάντηση της Εψιδίνης σε διάφορες 
φυσιολογικές καταστάσεις

Σίδηρος Υποξία Αναιμία

TfR2 IL‐6R HFE Hemojuvelin

Οδοί μετάδοσης σήματος (?)

ΕΨΙΔΙΝΗ

Αλληλοεπιδράσεις 
οδών μετάδοσης 
σήματος

“Αποτέλεσμα”

“Αίτιο”

Φλεγμονή Ανεπαρκής 
ερυθροποίηση

GDF15 HIF TMPRSS

HIF, Hypoxia‐inducible factors; IL‐6R, interleukin‐6 receptor 



BMP, bone morphogenic protein; 
HJV, hemojuvelin

Ganz T. Cell Metab 2008;7:288–290
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STAT3

TMPRSS6 καταστέλλει την οδό έκφρασης της 
mRNA Εψιδίνης μέσω του Smad (δρώντας 
στην hemojuvelin)

Τα επίπεδα της τρανσφερίνης καθορίζουν 
την έκφραση της Εψιδίνης

Αυξημένη mRNA Εψιδίνη



Η Ρύθμιση της Εψιδίνης στις καταστάσεις με υπερφόρτωση 
σιδήρου

Tf

Ηπατοκύτταρο

ΜΑΚΡΟΦΑΓΑ

EΝΤΕΡΟΚΥΤΤΑΡΑ

ΑΠΟΘΗΚΕΣ 
ΣΙΔΗΡΟΥ

ΕΨΙΔΙΝΗ

ΑΥΞΗΜΕΝΕΣ

Ανάγκες 
σιδήρου

ΥΨΗΛΗ

GDF15

‐
Μυελός των οστών

Υποξία

HIF

Ganz T. Cell Metab. 2008;7:288‐90. Darshan D, Anderson GJ. Biometals. 2009;22:77‐87.
Piperno A, et al. World J Gastroenterol. 2009;15:538‐51. Tanno T, et al. Blood. [Epub ahead of print  2009 May 4].
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Αιμοχρωμάτωση

• Πρώτη περιγραφή 1865 

• Κληρονομική νόσος 1935
– Σωματική υπολειπόμενη διαταραχή με 

εναπόθεση σιδήρου σε παρεγχυματικούς 
ιστούς που προκαλεί δυσλειτουργία και 
καταστροφή των οργάνων

– Επηρεάζει ήπαρ, πάγκρεας, καρδιά, 
αρθρώσεις, δέρμα, υπόφυση – “bronze 
diabetes”

• Θεωρείται σπάνια νόσος μεγάλης ηλικίας



Ορισμός

• Αιμοχρωμάτωση: Κληρονομική, Χρόνια 
υπερφόρτωση με σίδηρο γενετικής 
αιτιολογίας
– HFE αιμοχρωμάτωση (τύπος 1) 
 Ομόζυγη μετάλλαξη C282Y  (χρωμόσωμα [6])
 Συνηθέστερη μονογονιδιακή διαταραχή (Λευκή 

φυλή)
– Μη-HFE αιμοχρωμάτωση



Η μετάλλαξη C282Y στο γονίδιο ΗFE 

B      C     E    A 
HLA genes

HFE

Το 1996 βρέθηκε ένα γονίδιο σχετιζόμενο με το 
σύμπλεγμα HLA στο χρωμόσωμα 6 p 22 που 

σχετιζόταν με αιμοχρωμάτωση σε ασθενείς 
Βορειοευρωπαїκής καταγωγής (σε >80%).

2 από τους πολυμορφισμούς του γονιδίου ήσαν 
σημαντικοί.



Η σημειακή μετάλλαξη του HFE 

ΜΜεεττάάλλλλααξξηη  ΝΝοουυκκλλεεοοττίίδδιιοο  ΑΑμμιιννοοξξύύ    

CC228822YY  
  

GG    AA  
884455  

CCyyss  σσεε  TTyyrr    

HH6633DD  
  

CC    GG  
118877  

HHiiss  σσεε  AAsspp      

   



Μη HFE Αιμοχρωμάτωση

• Νεανική Αιμοχρωμάτωση (τύπος 2)
– Μεταλλάξεις Αιμοτζουβελίνης (Hemojuvelin) (τύπος 2A) : 
Χρωμόσωμα 1q21

– Μεταλλάξεις Εψιδίνης (HAMP) (τύπος 2B): Χρωμόσωμα 19q13

• TfR2  Αιμοχρωμάτωση (τύπος 3)
– Μεταλλάξεις υποδοχέα Τρανσφερρίνης : Χρωμόσωμα 7q22

• Νόσος Φεροπορτίνης (τύπος 4)
– Μεταλλάξεις φεροπορτίνης (υπότυποι A και B) : Χρωμόσωμα 2q32

• Ασερουλοπλασμιναιμία
– Μεταλλάξεις Σερουλοπλασμίνης : Χρωμόσωμα [3]

– Άλλοι τύποι: ατρανσφεριναιμία, μετάλλαξη του DMT1



Επιδημιολογία—Επίπτωση

• HFE-Αιμοχρωμάτωση (τύπος 1)
– >90% των περιπτώσεων
– Συνήθως Βορειοευρωπαїκής Καταγωγής 

(Νόσος των Κελτών) 
 Επίπτωση της ομοζυγωτίας C282Y = 3/1000–

5/1000
 Ετεροζυγωτία C282Y=10% και Η63D = 24%!!

• Μη–HFE-αιμοχρωμάτωση 
– Σπάνια (Νόσος Φεροπορτίνης) ή ελάχιστη



Επιδημιολογία—Διεισδυτικότητα1

Τροποποιητικοί παράγοντες
• Επίκτητοι

– Δίαιτα
– Εμμηνος ρύση
– Κύηση
– Αιμοδοσία/ Αιμορραγίες

• Γενετικοί
– Πολυμορφισμοί ή μεταλλάξεις των λοιπών γονιδίων 

που σχετίζονται με τον μεταβολισμό σιδήρου



16% των ανδρών
και 27% των γυναικών
δεν είχαν αυξημένο
κορεσμό τρανσφερίνης 
ενώ 12% και 43% 
αντίστοιχα δεν είχαν 
υψηλή φεριτίνη

ΗΕIRS
Study



ΕΠΙΔΗΜΙΟΛΟΓΙΑ—ΔΙΕΙΣΔΥΤΙΚΟΤΗΤΑ
Ατελής για HFE-Αιμοχρωμάτωση–Φαινοτυπική ποικιλλομορφία

(Πεμπτοβάθμια κλίμακα βαρύτητας)

Tf Sat (Κορεσμός τρανσφερίνης) = >45%, Φεριτίνη = >300 µg/L (άνδρες), >200 µg/L (γυναίκες). 

Συμπτωματολογία Ποιότητας ζωής= αδυναμία, ανικανότητα, αρθροπαθεια. 

Απειλητική για τη ζωή συμπτωματολογία =κίρρωση, διαβήτης, μυοκαρδιοπάθεια.  

Tf Sat

ΦΕΡΙΤΙΝΗ

Tf Sat
0

1

2

ΑΣΥΜΠΤΩΜΑΤΙΚΟ

3

4

ΦΕΡΙΤΙΝΗ

ΠΟΙΟΤΗΤΑ 
ΖΩΗΣ

Tf Sat

ΚΙΝΔΥΝΟΙ 
ΖΩΗΣ

ΦΕΡΙΤΙΝΗ

ΠΟΙΟΤΗΤΑ 
ΖΩΗΣ

Tf Sat

ΜΕ ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΙΚΟΝΑ

Brissot P, et al, Hematology, Jan 2006:36, 



Επιδημιολογία—κληρονομικότητα

Γενετική μετάδοση της Αιμοχρωμάτωσης (ΑΧ)

• Σωματική υπολειπόμενη

• Εξαίρεση: Νόσος Φεροπορτίνης
(Κυρίαρχη κληρονομικότητα)
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ΕΝΔΟΚΥΤΤΑΡΩΣΗ ΑΛΛΑ 
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ΠΟΣΟΤΙΚΗ ΒΛΑΒΗ ΣΤΗΝ ΑΛΛΗΛΕΠΙΔΡΑΣΗ ΦΕΡΟΠΟΡΤΙΝΗΣ-ΕΨΙΔΙΝΗΣ (TΥΠΟΙ 1, 2, 3 )

Fe

ΑΥΞΗΜΕΝΗ 
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ΑΙΜΑ

= Ιόντα σιδήρου

ΠΑΘΟΦΥΣΙΟΛΟΓΙΑ
Αιμοσιδήρωσης

ΝΟΣΟΣ ΦΕΡΟΠΟΡΤΙΝΗΣ (τύπος 4) και 
ασερουλοπλασμιναιμία Βλάβη στην έξοδο σιδήρου από το κύτταρο

Νοσος φεροπορτίνης* Ασερουλοπλασμιναιμία

Μεταλλαγμένη φεροπορτίνη

Ελαττωμένη έξοδος σιδήρου και 
κατακράτησή του στα μακροφάγα (κύτταρο 
kupffer με φορτίο σιδήρου)

Fe2+

Fe3+

Cp

.

Τρανσφερίνη

Μεταλλαγμένη σερουλοπλασμίνη (Cp)

Η μετάλλαξη οδηγεί σε απουσία δράσης της φεροξειδάσης
(απαραίτητης για την πρόσληψη σιδήρου από τρανσφερίνη)

Υπερβολική αποδόμηση της φεροπορτίνης οδηγεί 
σε μειωμένη έξοδο σιδήρου από το κύτταρο

ΑΙΜΑ

*Μόνο για υπότυπο A. Στον υπότυπο B (αντίσταση στην
εψιδίνη) ο μηχανισμός παρόμοιος με τύπους 1, 2, ή 3.

Αυξημένη ενδοκυττάρια κατακράτηση σιδήρου

1

2

1

2

1

1

2

2

3

43

4

Η συγκέντρωση σιδήρου στον ορό είναι φυσιολογική ή χαμηλή



αρθροπάθεια

Υπέρχρωση δέρματος

Διάγνωση
• ΚΛΙΝΙΚΑ ΣΗΜΕΙΑ

– Αδυναμία-κόπωση (30-40%). Αρθροπάθεια, 
οστεοπενία, ανικανότητα (20-30%), υπέρχρωση
δέρματος, διαβήτης, ηπατομεγαλία, καρδιακά 
συμπτώματα

– 30-60% Συμμετρική αρθρίτιδα (2η και 3η

μετακαρποφαλαγγική), Συχνή οστεονέκρωση.
• ΒΙΟΧΗΜΙΚΑ ΕΥΡΗΜΑΤΑ

– ΦΕΡΡΙΤΙΝΗ =  >300 µg/L (άνδρες),
>200 µg/L (γυναίκες)

– Κορεσμός τρανσφερίνης (Σίδηρος/ΤΙBC x 100%)
– CRP (για δδ)

• Συμβάλλοντες παράγοντες
– Αλκοολισμός, Μη αλκοολική στεατοηπατίτιδα
– Μεταβολικό σύνδρομο (απαραίτητη δδ)
– Φλεγμονή, κατανάλωση ερυθρού κρέατος
– Ηπατίτιδα



• Μελέτη σε 26000 άτομα με γονιδιακό έλεγχο 
στο San Diego, USA

• (Beutler: Lancet 2002;211-128)

• 152 ομοζυγώτες – μόνο 1 με κλινική 
συμπτωματολογία – διείσδυση 1%

• Το αίσθημα κόπωσης, οι αρθραλγίες, η 
ανικανότητα και οι αρρυθμίες ήσαν παρόμοιες 
και σε φυσιολογικά άτομα και ετεροζυγώτες

• Η μόνη σημαντική διαφορά ήταν η παρουσία 
σε 5-10% παθολογικών ηπατικών δοκιμασιών



Ferritin by gender: C282Y homozygotes 
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Transferrin Saturation* by gender: 
C282Y homozygotes

0

0.2

0.4

0.6

0.8

1

1.2

1.4

0 10 20 30 40
Age (years)

Female
Male

* calculated



(www.radio.univ-rennes1.fr)

Διάγνωση με Μαγνητική Τομογραφία—MRI

• Μαγνητική Τομογραφία (MRI) 
– Ελάττωση του σήματος (ακολουθία T2 ) προκύπτει 

από την αυξημένη ηπατική συγκέντρωση
• Πλεονεκτήματα του MRI 

– Ακριβής, μη επεμβατική μέθοδος που ελαττώνει τη 
χρησιμότητα της βιοψίας ήπατος



Διαγνωστική προσπέλαση για τη 
γενετική αιτιολογία

• Στοιχεία από οικογενειακό ιστορικό
– Συμπτωματολογία αιμοσιδήρωσης ή/και διάγνωση 

αιμοχρωμάτωσης σε μέλη της οικογένειας

• Ατομικά εργαστηριακά δεδομένα
– Ο κορεσμός τρανσφερρίνης είναι βασική παράμετρος



Λευκή Φυλή ?

Αυξημένος κορεσμός τρανσφερίνης

(>60% άνδρες, >50% γυναίκες)

ΝΑΙ

C282Y/C282Y ?

Τύπος 1 

ΟΧΙ

ΝΑΙ ΟΧΙ

Γενετικός έλεγχος Γενετικός έλεγχος

αν < 30 ετών

Haemojuvelin
(Tύπος 2A )

Εψιδίνη
(Tύπος 2B )

Φεροπορτίνη
(Tύπος 4B )

TfR2 (Tύπος 3 )

Διαγνωστική προσπέλαση
Αυξημένος Κορεσμός Τρανσφερίνης (TF)

!!



Διαγνωστική προσπέλαση—
Φυσιολογική ή χαμηλή τρανσφερίνη

Φυσιολογική ή χαμηλή τρανσφερίνη (<45%)

Επίπεδα σερουλοπλασμίνης

ΑΣΕΡΟΥΛΟΠΛΑΣΜΙΝΑΙΜΙΑ

Αν συνυπάρχουν αναιμία και νευρολογική 
συμπτωματολογία

0 (ή χαμηλά) Φυσιολογικά

Ελεγχος DNA
ΦΕΡΟΠΟΡΤΊΝΗ?

(Tύπος 4A )

ΝΑΙ
ΟΧΙ



Θεραπεία—Αφαίμαξη
• Θεραπεία εκλογής για αιμοχρωμάτωση

που σχετίζεται με έλλειψη εψιδίνης (τύποι 
1,2 και 3) ή ανενεργού εψιδίνης (τύπος 4B) 

• Οδηγίες (για τύπο 1 ΑΧ)1

• Έναρξη: Σε όλους με φεριτίνη >1000 µg/L 
και σε (επιλεγμένα??) άτομα με νόσο 
βαρύτητας 2 (φεριτίνη >300 µg/L για 
άνδρες, >200 µg/L για γυναίκες)

• Φάση εφόδου: 7 mL/kg βάρους σώματος
(<550 mL) κάθε εβδομάδα έως η φεριτίνη = 
50 -150 µg/L

• Φάση συντήρησης: κάθε 1–4 μήνες ώστε η 
φεριτίνη ≤50-150  µg/L (αγωγή δια βίου)



Αποτελέσματα/Πρόγνωση

• ΑΦΑΙΜΑΞΗ
• Αποτελεσματική σε τύπους 1, 2, 3, και 4B ΑΧ

– Καλή για αίσθημα κόπωσης, δερματικές εκδηλώσεις ,  ηπατική 
νόσο και καρδιακή λειτουργία (πρόληψη)
Σχετικά ικανοποιητική (προληπτικά) για αρθροπάθεια και διαβήτη

– Αναποτελεσματική για εγκατεστημένη κίρρωση (κίνδυνος 
εμφάνισης ηπατοκυτταρικού καρκινώματος), διαβήτη, 
υπογοναδισμό, καρδιομυοπάθεια

• Νόσος Φεροπορτίνης (τύπος 4A ΑΧ) 
– Δύσκολα ανεκτή: κίνδυνος αναιμίας

• Ασερουλοπλασμιναιμία
– ΑΝΤΕΝΔΕΙΞΗ αφαίμαξης: αναιμία

Η συνολική επιβίωση δεν επηρεάζεται αν η θεραπεία αρχίσει 
νωρίς και ιδιαίτερα πριν την εμφάνιση κίρρωσης ή διαβήτη



B. Crownover and C. Covey. 
Am Fam Physician 2013: 87(3);183-190

Κίνδυνος ηπατικού καρκίνου
70-100 φορές μεγαλύτερος



Μελλοντικές θεραπείες

• Στο άμεσο μέλλον
– Θεραπεία αποσιδήρωσης (deferasirox??) 
 Αν επιβεβαιωθούν μελέτες ανοχής 
και αποτελεσματικότητας
 Πιθανώς για τύπους 1, 2, 3, και 4A ΑΧ
 Σίγουρα για τύπο  4B

 Κύρια για ασερουλοπλασμιναιμία

• Στο απώτερο μέλλον 
– Υποκατάσταση Εψιδίνης (για τύπους 1, 2, και 3 ΑΧ)



Eur J Haematol. 2015 Dec;95(6):545-50. 
Deferasirox in patients with iron overload secondary to hereditary hemochromatosis: 

results of a 1-yr Phase 2 study.
Cançado R1, Melo MR2, de Moraes Bastos R3, Santos PC4, Guerra-Shinohara EM5, Chiattone 

C1, Ballas SK6.

• This open-label, prospective, phase 2 study evaluated the safety and efficacy 
of deferasirox (10 ± 5 mg/kg/d) in patients with hereditaryhemochromatosis (HH) 
and iron overload refractory to or intolerant of phlebotomy. 

• Ten patients were enrolled and all completed the 12-month treatment period. 
• There were significant decreases from baseline to end of study (i.e., 12 months) in 

median serum ferritin (P < 0.001), mean transferrin saturation (P < 0.05), median liver 
iron concentration (P < 0.001), and mean alanine aminotransferase (P < 0.05). The 
median time to achieve serum ferritin reduction ≥50% compared to baseline was 
7.53 months. The most common adverse events were mild, transient diarrhea (n = 5) 
and nausea (n = 2). No patient experienced an increase in serum creatinine that 
exceeded the upper limit of normal. 

• These data confirm that deferasirox was well tolerated and effective in reducing iron 
burden in patients with hereditary hemochromatosis and could be a safe alternative 
to phlebotomy in selected patients



Έλεγχος οικογένειας

• HFE-ΑΧ (τύπος 1) 

• Έλεγχος στους συγγενείς πρώτου βαθμού ( άνω των 18) για τη μετάλλαξη 
C282Y και εργαστηριακά με κορεσμό τρανσφερίνης και φεριτίνη

C282Y = 0   ή C282Y = ετερόζυγο

Χωρίς παρακολούθηση

*C282Y/wild-type ΕΤΕΡΟΖΥΓΟ

C282Y = ομόζυγο

Κλινικοεργαστηριακή Εκτίμηση

Αφαίμαξη  επί 
ενδείξεων†C282Y/C282Y ΟΜΟΖΥΓΟ



ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ

Η αιμοχρωμάτωση δεν είναι απαραίτητα νόσος της μέσης 
ηλικίας
Μπορεί να εμφανιστεί και σε νεώτερους πληθυσμούς

Η πλέον σοβαρή (και αρκετά σπάνια) μορφή 
αιμοχρωμάτωσης (Νεανική αιμοχρωμάτωση) 
εμφανίζεται σε παιδιά, εφήβους και νεαρούς 
ενήλικες 

Υπάρχουν άλλα 4 γονίδια πλην του HFE , όπου 
μεταλλάξεις προκαλούν αιμοχρωμάτωση



ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ ΙΙ

Επί υποψίας μέτρηση φεριτίνης και 
κορεσμού τρανσφερίνης. 

Σε αυξημένο κορεσμό, γενετικός έλεγχος

Σε αυξημένη φεριτίνη: αρχή αφαιμάξεων

HFE Αιμοχρωμάτωση:

Πολύ συχνή μοριακή διάγνωση (ομοζυγωτία
C282Y) 1:300

αλλά σπανιότερα κλινικά εμφανής νόσος



ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ ΙΙΙ

ενδείξεις:

Ανεξήγητη καρδιομυοπάθεια

Υπογοναδισμός: καθυστέρηση ήβης

Αναζήτηση υψηλού κορεσμού 
τρανσφερίνης και αυξημένης φεριτίνης

Νεανική Αιμοχρωμάτωση:

Σπάνια αλλά θανατηφόρος αν δεν διαγνωσθεί 
έγκαιρα



ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ ΙV

Αν υπάρχει κυρίαρχη κληρονομικότητα, η 
νόσος φεροπορτίνης θα πρέπει να ελεγχθεί

Οι πρόοδοι στην κατανόηση της 
παθοφυσιολογίας έχουν βελτιώσει και την 
αρχική διάγνωση, και τον έλεγχο της 
οικογένειας και την αντιμετώπιση της νόσου
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