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Resume

Blandt de eksisterende guidelines for behandling af genetisk hsemokromatose er der betydelige forskelle p& anbefalingerne,
som gives i de forskellige guidelines. Formalet med denne artikel er at preesentere et objektivt, enkelt, kortfattet og praktisk
st anbefalinger vedrgrende de behandlingsmaessige aspekter af personer med HFE-hamokromatose, der er homozygote for
p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) genotypen. Anbefalingerne er baseret pa publicerede videnskabelige studier og guidelines og
skrevet i et sprog, der er nogenlunde forstaeligt for patienter og personer uden sundhedsfaglig uddannelse. Den endelige
version af disse anbefalinger blev godkendt pa et mgde i Haemochromatosis International i Los Angeles den 12. Maj 2017.

Kontakt: Pierre Brissot

pierre.brissot@univ-rennesl.fr
Introduktion paulo Santos
paulo.caleb@unifesp.br

Selv om der foreligger en del guidelines for genetisk
haemokromatose (GH), er de fleste forskellige, da der ikke
er overensstemmelse mellem anbefalingerne i de
foreliggende guidelines [1] fra forskellige lande. Formalet
med denne artikel er at praesentere et objektivt, enkelt,

kortfattet og praktisk set anbefalinger vedrorende  personer, der er homozygote for HFE-genotypen
behandlingen af personer med HFE-hemokromatose, derer Cys282Tyr  (C282Y/C282Y) og hvor  biokemisk
homozygote for p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) genotypen.  yndersggelse af en blodprave viser for stort jernoverskud,
Anbefalingerne er baseret pa publicerede videnskabelige  dys. forhgjet serum ferritin (>300 pg/L hos mend og @ldre
studier og guidelines og skrevet i et sprog, der er nogenlunde  kyinder efter menopausen og >200 pg/L hos yngre kvinder
forstéeligt for patienter og personer uden sundhedsfaglig  fgr menopausen) samt desuden forhgjet fastende serum

uddannelse. transferrin maetning (> 45%) [2, 3].
Den endelige version af disse anbefalinger blev godkendt

pa et made i Haemochromatosis International i Los Angeles
12. Maj 2017.

Information om forfatterne er givet pa sidste side i artiklen

Hvem skal behandles og hvornar skal man starte
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Anbefalinger

+ Hver patient skal undergd en individuel vurdering af
sygdomsgraden, som inkluderer maling af serum ferritin
nivauet (hvor hgjt ferritin er), afhangig af lokale
referenceveerdier, alder, ken og andre samtidige
sygdomme.

 Patienter med andre genotyper end C282Y/C282Y bgr
henvises til specialklinikker med ekspertise i disse
genotyper.

* Nylige studier har fundet en gunstig effekt af tidlig

indsxttende og vedvarende behandling, ogsa hos
patienter med let til moderat forhgjet serum ferritin, som
indikerer let til moderat jernoverskud [4, 5].
Forhgjede serum ferritin veerdier ses ofte, og de
hyppigste  arsager til dette er ikke HFE-
hemokromatose, men andre sygdomme, som for
eksempel metabolisk syndrom, inflammation/infektion
(ferritin er et akutfaseprotein), alkoholisme og alle
former for leverskader. Det er saledes vigtigt med
sikkerhed at udrede arsagen til den forhgjede serum
ferritin.  Man skal ogsd undersgge  serum
transferrinmatningen, da en forhgjet transferrinmeetning
er afgerende for diagnosen HFE-haemokromatose. En
forhgjet transferrinmatning er det farste biokemiske
tegn pd HFE-haemokromatose og ses allerede far serum
ferritin begynder at stige.

» Magnetisk resonans scanning (MR-scanning), kan
anvendes til at male jernindholdet i lever og hjerte.

Behandling

Tapning af blod (venesection) er standardbehandlingen for
patienter med haemokromatose. Den har varet anvendt i
mere end 60 ar og det er en effektiv behandling, som
reducerer bade sygdomssymptomer og dgdelighed [6].

I organerne medfarer jernoverskuddet veevsskade
gennem dannelsen af frie radikaler og reaktive iltmolekyler
som beskadiger cellemembranerne og cellernes organeller
og i slutfasen medfarer celledgd og efterfglgende dannelse
af bindeveev (fibrose). Det er derfor vigtigt at starte
behandling tidligt i forlgbet, sd snart sygdommen er
diagnosticeret.

Ved hver blodtapning pa 500 mL fjernes omkring 250 mg
jern fra kroppen. Det udlgser en kompensatorisk proces, som
bevirker at jernet frigives fra de jernoverfyldte organer,
specielt fra leveren. Gennem gentagne, regelmassige
blodtapninger fjernes kroppens overskudsjern gradvist indtil
kroppens jernindhold igen har ndet er normalt niveau.

Hvordan skal man behandle
Initialfasen eller induktionsfasen

Der ber initialt foretages blodtapning af 400-500 mL blod
hver- eller hver anden uge, under hensyntagen til
kropsveegten [2, 7].

| induktionsfasen er malet sadvanligvis at nedbringe
serum ferritin niveauet til omkring 50 pg/L, forudsat
patienten ikke udvikler anemi.

Serum ferritin skal méles én gang om maneden indtil
niveauet har ndet gverste normalgraense og herefter hver
anden uge indtil det gnskede ferritin niveau er néet [2, 3, 5].

Anbefalinger

» Starrelsen af blodtapningerne og tapningshyppigheden
skal afpasses individuelt til patientens kliniske tilstand
og tolerance for tapning.

» Tolerance: Der skal under tapning tages hensyn til den
individuelle tolerance for tapning og den Kkliniske
reaktion som for eksempel blodtryksfald, almen
utilpashed og efterfalgende treethed; hamoglobin
niveauet ma ikke falde til under 110 g/L (6,8 mmol/L)
[71.

+ Blodtapning kan udfgres pa klinikker, hospitaler, eller i
blodbanker.

» Patienterne skal vere velhydrerede og mette (ikke
fastende) for blodtapning.

Vedligeholdelsesfasen

Vedligeholdelsesfasen begynder nar induktionsfasen er
afsluttet og kroppens jernindhold er nedbragt til et normalt
niveau.

Patienter med heemokromatose skal kontrolleres gennem

hele livet.

Vedligeholdelses blodtapning udfares sedvanligvis én til
fire gange om aret, afhaengig af patientens jernstatus, det vil
sige, hvor hurtigt serum ferritin niveauet stiger [2, 7].

Malet med behandlingen er at opretholde et serum ferritin
niveau omkring 50 pg/L uden at patienten far anemi [2, 3,
5].

Anbefalinger

* Hyppigheden af vedligeholdelses blodtapning varierer
meget fra patient til patient og kan svinge fra én gang
om maneden til én gang om éret [3].

»  Hamoglobin niveauet ma ikke veere lavere end 110 g/L
(6,8 mmol/L) far blodtapning.



+ Heaemoglobin skal males inden blodtapning, dette er
serligt vigtigt hos eldre patienter, der er mere faglsomme
overfor anemi og gentagne blodtab.

+  Serum ferritin skal males far hver anden blodtapning, pa
samme tidspunkt som haemoglobin. Serum ferritin bgr
under alle omstendigheder males mindst én gang arligt.

+ Transferrinmatning skal ogsd males mindst én gang om
aret pa fastende patient.

| flere og flere lande bliver patienter med ukompliceret
haeemokromatose accepteret som bloddonorer og bliver
tappet i blodbanker. Blodet anvendes herefter til
behandling af andre patienter [8].

Hvornar kan man afslutte behandling/kontrol

Patienter, der har haft stort jernoverskud og veeret i
behandling med blodtapning, skal have deres jernstatus
kontrolleret med regelmessige mellemrum gennem hele
livet. Opfalgende behandling skal planleegges under
hensyntagen til deres jernstatus, alder og generelle
helbredstilstand.

@vrige anbefalinger
Kost

Det anbefales at spise en sund, varieret kost og undga
fadevarer, som er beriget med jern, herunder jernberigede
morgenmadsprodukter. Jerntilskud og vitamin-mineral
tabletter som indeholder jern skal undgés. C-vitamin tilskud
skal indtages mellem maltiderne. Alkoholforbruget skal
begaenses mest muligt, bedst er det helt at undga alkohol [3].
Patienter med haemokromatose skal ikke spise ra skaldyr og
svinekad, som ikke er gennemstegt pa grund af risiko for
alvorlige infektioner.

Kostomlagning kan ikke helt erstatte behandling med
blodtapninger, men kan muligvis forkorte induktionfasen,
ligesom den kan nedsette antallet af blodtapninger i
vedligeholdelsesfasen.

Behandling med jernchelatorer

Jernchelerende behandling er indiceret hos patienter med
kroniske ana@mier, der behgver gentagne blodtransfuisoner
for at holde heemoglobin niveauet oppe. Jernchelatorer er en
alternativ eller hos nogle patienter adjuverende behandling,
som kun anvendes hos udvalgte patienter med
haemokromatose, hvor blodtapning er kontraindiceret, eller
ikke kan udfares pa grund af vanskelig vengs adgang. Hos

patienter, der ikke har sufficient respons pa blodtapninger,
kan jernchelatorer anvendes som adjuverende behandling.

Fremtidige muligheder for behandling

Haemokromatose skyldes mangel pa hormonet hepcidin, der
regulerer  (nedseetter)  jernoptagelsen i  tarmen.
Hepcidinmangel medfgrer derfor en hyperabsorption af
jern, forhgjet serum jern, serum transferrinmatning og
serum ferritin damt efterfglgende jernaflejring i organerne.
Hepcidin-baseret behandling kan derfor muligvis blive en
adjuverende terapi til blodtapninger i induktionsfasen og
kan maske helt erstatte blodtapninger i
vedligeholdelsesfasen [9].
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