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A hemokromatozis az egyik leggyakoribb genetikai
rendellenesseg az europai szarmazasu embereknél,
korulbeldl 200-500 emberbdl 11ehet érintett.

Hemokromatozisban tul sok vas szivodik fel a taplalekbol. Ha
nem kezelik, ez a vas felhalmozddhat a test kulonbozo reszein,
karosodast okozva felndtt korban.

Az elso tunetek, mint faradékonysag, hasi- vagy izuleti fajdalmak,
rendszerint 40 éves kor korul jelentkezhetnek. A kezdeti
vastelhalmozddas nem feltetlenul jar erezheto tunetekkel, még ugy
sem, hamar szervikarosodast okozott.

Vastultelitddés miatt karosodhatnak tobbek kozott a maj, a sziv, a
hasnyalmirigy, az izuletek €s az agyalapi mirigy/ivarszervek.

A vastultelitddeést egyszeru vervizsgalattal kilehet mutatni.

A hemokromatozis génvizsgalata szinten vervizsgalattal torténik.

A hemokromatozist konnyu kezelni. A vastobbletet
verlebocsatassal tavolitjak el a szervezetbdl, a véeradassal
azonos modon.

A hemokromatozist dietaval egymagaban nem lehet kezelni.

A korai diagnozis és kezeles megeldzi a szovodmeényeket es |0
egeszseget es normal életkilatast biztosit.




Mi a hemokromatozis?

A hemokromatozis egy orokletes, genetikus eredetu
rendellenesség. Jellemzdje, hogy a majban felhalmozddik
a vas (vastultelitédés), és magas a transzferrin szaturacio
(telitettség), a vér vasszintjenek egy mérészama.

A hemokromatozis leggyakoribb oka egyetlen génnek a
genetikai valtozasa. A varians neve C282Y, a gént HFE
gennek nevezik. Hemokromatozis akkor alakulhat ki, ha

a HFE gén mindkét masolata (szuleinktdl 1-1 példanyt
oroklink) a C282Y valtozatot tartalmazza.

Ha valakinek magas a transzferrin szaturacioja és
igazolhato a vasraktarak telitettsége, a HFE génhez
kothetd hemokromatozist egy egyszeru, a C282Y varians
Kimutatasara szolgald genetikai vizsgalattal lehet igazolni.

Mit jelent a ,,Transzferrin telitettség/szaturacio”?

A verkeringesben a vasat egy transzferrin nevu
molekula szallitja, ami ugy viselkedik, mint egy
tartalyhajo, oda viszi a vasat, ahol szukseg van ra. Egy
adott pillanatban a vasat szallito molekulak foglaltsagat
nevezik transzferrin telitettségnek. Normal esetben a
kapacitasnak csak kb. harmada foglalt (szaturalt), ekkor
a transzferrin szaturacio 30%. Hemokromatozisban
tobb vas szivodik fel az etelbol a veraramba; ezt a
tobblet vasat a transzferrin szallitja, igy megné a
szaturacio, néha 100% folotti ertéeket is elérhet.




A transzferrin szaturacié értékem 80%: ez azt jelenti,
hogy a testem majdnem telit6dott vassal?

Nem — ez csak azt jelenti, hogy a vasat a szervezetben
szallité rendszer a kapacitasa 80%-an telitett. A
szervezet vasszintjiének emelkedése évekig tartd
magas transzferrin telitettség hatasara megy végbe,
es meég tobb idé kell, hogy szervkarosito hatasa legyen.
Tehat nagyon hosszu ideig lehet magas transzferrin
telitettseg, anélkil, hogy a szervek (maj, hasnyalmirigy,
sziv) vassal telitddnének. A transzferrin telitettseg
csak arrol arulkodik, hogy tul sok vas szivodik fel.
Ahhoz, hogy a megallapithassuk, a szervekben van-e
lerakodott vas, a transzferrin szaturacio vizsgalatat ki
kell egésziteni a szérum ferritin szintjének méréseével,
ami a szervekben levd vasraktarak szintjét tukrozi. A
transzferrin szaturacioval egyutt vizsgalva, a ferritin
nagyon hasznos eszk6z hemokromatozisban a
vastelitettség vizsgalatara, feltéve, hogy nincsen mas
korulmeény, ami ndveli a ferritin szintjét. Példaul, ha a
transzferrin telitettsége 80%, a ferritin 50 pg/L, akkor
nincs vastultelitettség, de ha a ferritin 1000 ug/L feletti,
akkor jelent6s a szervezet vastulterhel6dése.
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Emelkedett a ferritin szintem van: ez azt jelenti, hogy
hemokromatézisos vagyok?

Nem feltétlenul —a magas szérum ferritin szint nagyon
gyakori a nepessegben, és legtobb esetben nem

a hemokromatozis az oka. A magas szérum ferritin
oka leggyakrabban a ,metabolikus szindroma”, ami
jellemzden magas testsulyt (kilondsen a haskdrfogat
nagy), magas vernyomast, magas vércukor,- és
zsirszinteket (koleszterin, trigliceridek), és néha
csaladi vagy egyeni sziv- és érrendszeri problémakat
is magaban foglal. Ebben az esetben a transzferrin
telitettség jellemzbéen nem magas. A magas ferritin
gyakori oka meg a gyulladas és az alkoholfogyasztas.
Ezekben az esetekben a ferritin szintje lecsokken a
gyulladas elmultaval, ill. az alkohol teljes elhagyasaval.
Osszefoglalva: akkor gyanakszunk hemokromatozis
okozta vastulterhelédésre, ha magas a szerum ferritin,
és ezzel egyutt a transzferrin telitettség is magas (és
kozben a CRP normal tartomanyban van).
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Hemokromatozisom van: a sziileimtol orokoltem ezt a
betegséget?

lgen — léven genetikus betegseg, a hemokromatozist

a szuldktdl orokolte. Génjeink kromoszomakon
helyezkednek el, és mindegyik kromoszomapar egyik
kromoszoémajat az anyatol, masikat az apatél drokolte. igy
minden génbdl két példanyunk (mindegyik szulbtol egy)
van. A HFE gén okozta hemokromatozis kialakulasahoz az
embernek mindkét 6. kromoszomajan a C282Y valtozatot
kell hordoznia a HFE genben, ami azt jelenti, hogy mindkeét
szul6tol ilyet 6rokolt. Amikor a betegseg kialakulasahoz
két azonos genvaltozat szukséges, autoszomalis
recessziv oroklodesnek nevezzuk.

Akinek mindkét HFE génjében a C282Y valtozat szerepel,
erre agenre nézve homozigota. Akinek csak az egyik
HFE génben van C282Y valtozata, azt ,heterozigdtanak”,
vagy hordozonak nevezzuk.

Az On szilei vagy homozigdtak a C282Y-ra nézve, vagy,
ami gyakoribb, heterozigotak. Ez utobbi esetben nincs
hemokromatozisuk.

Hogyan befolyasolja a két példanyban jelenlévé C282Y
valtozat a vasfelhalmozédas kialakulasat?

A maj egy hepcidin nevu hormont termel, amely a
szervezet vasszuksegletére reagalva befolyasolja

az etrendbdl felszivodo, és a veraramba keruld vas
mennyiseget. Ha pl. a szervezetnek tobb vasra van
szUksége, a hepcidin szintje csdkken, ezaltal tdbb vas
tud felszivodni az ételbdl.
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Ha azonban sok a vas a szervezetben, tobb hepcidin
termelodik, korlatozva ezzel a felszivodo vas
mennyiseget.

A HFE gén altal kodolt HFE fehérjenek -mely mintegy
vas szenzorkent mukodik- fontos szerepe van abban,
hogyan reagal a hepcidin a szervezet vas-igenyere. Ha
a szervezet vasszintje magas, a HFE vas-érzekeldkent
jelzi a majnak, hogy termeljen tobb hepcidint,
csOkkentve ezzel a felszivodo vas mennyiseget.

A C282Y varians azonban akadalyozza a HFE fehérje
mukodeseéet, emiatt az nem lesz képes a hepcidin-
termelés befolyasolasara. Ez nem jelent probléemat
azoknal, akiknek csak egyik HFE génjeben van jelen

a C282Y varians, mert a masik, normal HFE gén
kompenzalni tudja ezt a hibas mukddeést. Ha mindkét
HFE génben a C282Y variacio van jelen, a HFE vas-
erzekeld mechanizmusa meghibasodik, €s a szervezet
folyamatosan tul sok vasat vesz fel a taplalekbal.
|[d6vel ez a vas felhalmozdédasahoz vezet a majban és a
szervezet mas részein.
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Abra magyarazat: R normal HFE gén, r hibas HFE gén. Amennyiben mindkét sziilé
heterozygota( nem beteg, de génhiba hordozd), gyermekeik 25%-ban egészségesek
vagy homozygota hemokromatozisosok , illetve 50%-ban heterozygota hordozék ( nem
betegek) lesznek.

A hemokromatoézis mindig a HFE génhez kotodik?

Nem. Nagyon ritkan mas gének hibaja is okozhat
hemokromatodzist; ezek: hemojuvelin, transzferrin receptor
2 vagy hepcidin, ezek szintén befolyassal vannak a
hepcidin termelddésére vagy a mukddésére. Ezeket a
formakat nevezik nem-HFE-alapu hemokromatdzisnak.
Ezek szintén autoszomalis recessziv modon orokloédnek,
és gyakran fiatal korban és sokkal sulyosabb formaban
jelennek meg. A hemojuvelin és a hepcidin alapu eseteket
Jjuvenilis (fiatalkori) hemokromatozisnak” is nevezik.



Hogy lehet, hogy C282Y/C282Y a genotipusom, még
sincs vastultelitodésem?

Akinek mindkét HFE génje C282Y valtozatu (azaz C282Y/
C282Y genotipusu), nem feltétlenull lesz vastulterhel6déses.
Meg ma sem teljesen ismert, hogy mi okozza, hogy

ezzel a genotipussal egyesek miért lesznek sulyos
vastultelitddesesek és betegek, mig masok nem. Mégis,
mivel a C282Y/C282Y genotipus noveli a vastultelitddes
kockazatat, fontos, hogy kezelborvosa tisztaban

legyen a helyzettel és rendszeresen ellendrizze az On
vasparametereit. Ha azok a normal tartomanyban maradnak,
nincs szukseg kozbeavatkozasra.
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A genetikai tesztem C282Y/H63D variaciot mutat:
Hemokromatoézisos vagyok?

Nem - A H63D a HFE genben egy masik valtozatot

jelent, ami nagyon gyakori az atlagnépessegben. Ez nem
okozza a gén mukodésének olyan mértekl gyenguléseét,
mint amilyet a C282Y okoz. A C282Y/H63D genotipust
(,compound heterozigotakent” emlegetjik), mar nem
soroljuk a HFE génhez kothetd hemokromatozis
kategoriaba. Bar a C282Y/H63D genotipusu szemelyek
vasszintjei enyhén emelkedettek lehetnek, kulonodsen,

ha emellett tovabbirizikofaktorok is jelen vannak, mint pl.
tulzott alkoholfogyasztas, kronikus majbetegseg vagy
anyagcsere problémak, ez a vasszint nem szokott olyan
magassa valni, hogy hemokromatozist okozzon. A C282Y/
H63D genotipusu szemelyek vasszintjét nem feltétlenul kell
vérlebocsatassal (a hemokromatozis alapveto terapiajaval)
kezelni, rendszerint elegendd az egeszseges eletmod
kovetése, hogy megelbzzék a vasnak a majban valo
felhalmozodasat.
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Milyen tiineteket tapasztalhatok, ha hemokromatézisom
van?

Ha HFE génhez kothetd hemokromatozisa van, eléfordulhat,
hogy egyaltalan nincsenek tunetei, kulonosen fiatal
felnbttkorban. A tinetek rendszerint 30 éves kor utan
jelentkeznek, nagyon valtozatosak és nem specifikusak;
ezek kdzeé tartozhat a megmagyarazhatatlan allandosult
faradtsag, impotencia, izlleti panaszok (kildndésena 2. és

a 3. ujjpan a kézen, vagy a bokaban), néha a bér bronzos
szinre valtozasa (bar ez nem egy korai ttinet). A kifejlodott,
sulyosabb esetekben mas tunetek, szervkarosodasok,

mint szivbetegseg (szivritmus-rendellenességek,
nehézlégzés testmozgas kdzben), vagy majproblémak (mint
megnagyobbodott maj és a majkarosodas laboratoriumi
bizonyitékai) és cukorbetegseg is jelentkezhetnek. Nem-HFE-
alapu hemokromatozis (pl. juvenilis hemokromatozis) ritka
eseteiben mar serduldkorbanis el6fordulhatnak ezek

a sulyosabb tunetek.




Idében diagnosztizaltak és kezelni kezdtek: minden
szovodménytol mentes lehetek?

Ha Ont id6ben diagnosztizaltak, mielétt barmilyen vissza
nem fordithato karosodas keletkezett volna a szervekben
(maj, hasnyalmirigy, sziv), &€s a szérum ferritin szintje
biztonsagos szinten van a véradasok vagy verlebocsatasok
kovetkeztében, akkor vastultelitddes okozta szovoédmenyektol
mentes életet elhet. S6t, arrdl is beszamoltak, hogy ebben a
helyzetben hosszabb életre szamithat az atlag népességhez
viszonyitva. Fontos azonban, hogy egesz eleteben figyelien
avasraktarak telitettsegi szintjere. Az egyetlen szovodmeny,
amit vérlebocsatasokkal nem lehet hatekonyan befolyasolni,
az az izuleti probléma (pl. arthritis). Ha ez eléfordul,
reumatologiai kivizsgalas es kezelés valhat sziksegessé.




Hogyan tavolitja el a vérlebocsatas a szervezetbdl a
lerak6dott vasat?

Szervezetunkben kb. 5 liter vér kering. A csontveld

allitja el6 a vért, ennek a folyamatnak a f6 tapanyaga a
vas. A vorosvertestek élettartama mindossze 3 honap,
ezert folyamatosan folyik a gyartasuk, hogy az uj sejtek
helyettesitseék a régieket. Ha vérlebocsatas utjan
eltavolitunk vorosveértesteket, ahogy az a véradas soran
is torténik, a csontvel potolja a hianyt. Ehhez a majban
levd vasraktarakbol vasat kell elévenni, és ezt hasznalni
az ujvorosversejtek legyartasahoz. Hemokromatozisban
a veérlebocsatassal eltavolitott vorosvértestek potlasa
konnyu, mivel béven van vas a majban. Ez a muivelet
rendszeresen ismételhetd, amig az 6sszes vastdbbletet el
nem tavolitjuk a majbadl.




A hemokromatoézis kezelési moadja kizarolag a
vérlebocsatas?

lgen. Jelenleg a hemokromatozis elfogadott kezelési
modja a vérlebocsatas. A hemokromatodzis diagnozisa
utan a vascsokkentés folyamata két fazisra oszlik:

1 Indukciods fazis: Ebben az elsé fazisban surin (gyakran
akar hetente) folynak a vérlebocsatasok, hogy a
szovetekbdl a vastobbletet a lehetd leggyorsabban
eltavolitsak, mikbzben a paciens nem lesz vérszegeény.
Ennek a fazisnak a hossza fligg a diagnozis idején a
szervekben levd lerakodott vas mennyiségétdl, és
néehany honaptol néhany evig tarthat.

Néhany verlebocsatast végzo szolgaltato alternativ
kezelési lehetbségkent ,erythrocytapheresist”
(eritrocitaferezis) alkalmazhat, ekkor csak a
vorosvertesteket tavolitjak el, nem a teljes vert (a

szérum marad). Ez a modszer csokkentheti a szikseges
verlebocsatasok szamat, és kuldondsen magas vasraktar-
telitettség esetén hasznos lehet. Ez a kezelési mod
kevés helyen érhetd el (pl. Magyarorszagon nem).

Karbantarté fazis: Mikor a vasraktarak kitrultek,

" es alabor értékek normal tartomanyba kerulnek, a
paciensek tdbbségénél a vérlebocsatasok tovabbrais
rendszeresen, de joval ritkabban (2-6 vérlebocsatas
evente) alkalmazandoak, megakadalyozva ezzel a vas
ujboli felhalmozodasat.

A vérlebocsatasok mellett a hemokromatozisos
embereknek torekedniuk kell az egészseges
taplalkozasra, de alapvetden azt ehetnek, amit
szeretnének. Kerulni kell a vassal dusitott eteleket,
vas- és C-vitamin tartalmu étrend-kiegészitoket,

az alkoholfogyasztast, és mérsekelni a voroshus-
fogyasztast. A gyumolcslevek, foleg a citrusfélék
korlatozott mennyiségben fogyasztandok, €és nem
etkezések mellett/kdzben. Ezek az étrendi ajanlasok
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azonban csak arra szolgalnak, hogy vasnak az ételbdl
valo felszivodasat csokkentsek, €s sose gondoljuk, hogy
ez a vérlebocsatas alternativaja. Ez csak iranymutatas;

a lehetseges hatasa az lehet, hogy valamelyest
csokkenti a szukséges verlebocsatasok szamat,

melyek segitségével alacsonyan tarthato a vasraktarak
telitettségi szintje.

A hemokromatozisos paciensek keruljek a Vibrio
vulnificus nevu bakterium okozta sulyos fertozest: ne
fogyasszanak nyers, vagy felig sult-fott tengeri ételeket
(kUldnodsen a szubtropusi teruleteken), valamint ne
erintkezzen nyilt seb a tengervizzel.

A vasfelszivodas szabalyozasanak vizsgalata olyan uj
Kisérleti (gyogy)szerek fejlesztéseét hozta, melyeket
napjainkban épp klinikai vizsgalati fazisban tesztelnek.
A jovoben ezek a gyogyszerek uj kezelési alternativat
jelenthetnek, csokkentve az étrendbdl felszivodo vas
mennyiségét. Napjainkban ezeknek az anyagoknak a
hatekonysaga meg nem bizonyitott.




Hol végzik el a vérlebocsatast?

A csaladorvosa, vagy a szakorvos, akihez beutaltak,

egy kezelési tervet ajanl Onnek. A vérlebocsatas
mindenhol egységesen alkalmazott eljaras, eés barmilyen
orvos vagy ndver, akinek van ebben tapasztalata,
végrehajthatja rendelében vagy korhazban. Ha barmilyen,
a hemokromatozishoz kothetd komplikacioé merdul fel,
keressen fel szakrendelést (hematologust, hepatologust
vagy gasztroenterologust).

Sok orszagban (Magyarorszagon is) adhat vért a vérellato
szervezetnél, feltéve, hogy egyébként megfelel a véradas
feltételeinek. Az On vére vératdmlesztéshez alkalmazhato
(ezt pl. Europaban az Eurdpa Tanacs, USA-ban a Food and
Drug Administration (FDA), az Ausztral Voroskereszt ezt
engedélyezi).

Honnan tudhatom, hogy hatasos a kezelés?

Orvosaval egyeztetve rendszeresen ellenoérizni kell
avasszintjeit. A szérum ferritin szintje adja a legjobb
informaciot a vasraktarak helyzetérdl. A szérum vas

es transzferrin szaturacio csak gyulladasban fog egy
hemokromatozisos egyén esetében csokkenni, mert a
gyulladas emeli a hepcidin szintet. Tehat ezek az értekek
nem alkalmasak a szervezet vastartalmanak ellen6rzéseére.
Ha az intenziv kezelési szakasz hatasara a szerum ferritin
ertéke a biztonsagos szintre (50 pg/L kornyékére)
csOkkent, fontos, hogy a fenntarto fazisban ezt a szintet
tovabbrais 50-100 pg/L kdzelében tartsak rendszeres
veérlebocsatasokkal vagy veradassal. Fontos, hogy kezelés
kdzben a vérkéepi értékei (mint pl. hemoglobin szint)

normal értéeken maradjanak; kizarolag az intenziv kezelési
fazis végen csdkkenhet normal erték ala. Ha valami

okbol a hemoglobin szintje a referencia tartomany ala
esne, kezelborvosa a verszegenyseég elkerulése céljabol
valtoztathat a vérlebocsatasok gyakorisagan.
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A fenntarto kezelési fazisban vagyok, a transzferrin
telitettségem 80% megint: ez azt jelenti, hogy ujra tul
sok vas van a vasraktaraimban?

Nem — A transzferrin telitettség akkor is magas lehet, ha a
szerum ferritin alacsony — ez nem jelenti, hogy a testében
kialakult a vastultelitddes. Mint korabban emlitettuk, a

transzferrin szaturacio arrol arulkodik, hogy a genetikai
allapot kdvetkeztében tul sok vas szivodik fel a taplalekbol.
Ha ilyenkor suribb verlebocsatassal probalja leszoritani a
transzferrin telitettsegét, esetleg verszegénység alakulhat
ki. Jelenleg nincs klinikai vagy tudomanyos bizonyiték,

ami alapjan a transzferrin telitettsegre celerteket tudnank
megadni hemokromatozisban.




Csalédi ke rdes

Mely csaladtagokat és hogyan kell informalnom?

Ha Onnek hemokromatozisa van, a csaladban a
testvérei lehetnek érintettek legnagyobb eséllyel. Oket
informalnia kell és batoritani 6ket, hogy menjenek el
egy laborvizsgalatra. Némely esetekben a szulbket is
ellendrizni kell, bar naluk kisebb a kockazat. A szul6k
eletkorat és altalanos egészségi allapotat tekintetbe
véve kell errél donteni. Az On gyermekei szintén
alacsonyabb genetikai kockazatot hordoznak, de

ha egyetertenek, ket is tesztelni kell. Nagyon fiatal
gyerekek esetéeben némely orvos a gyermek masik
szuldjének vizsgalatat javasolja: ha 6 nem hordozza a
hemokromatozis varianst , a gyermekeik sem lesznek
érintettek, de (1 példanyban) hordozzak a génvariaciot.
Ha a gyermek megis erintett lehet, akkor, amint bele tud
egyezni avizsgalatba, genetikai teszt elvegzése javasolt.
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Hol kaphatok tovabbi segitséget és tamogatast?

A legtdobb orszagban, ahol gyakori a hemokromatozis,

a betegek olyan betegszervezetekhez csatlakozhatnak,
melyek nagyobb, nemzetkozi ernydszervezetek tagjai.
Ezek a nemzetkozi szovetsegek segitik a tudatos
figyelemfelkeltést és a segitségnyujtast.
Tovabbiinformacio az emlitett szovetseégek hivatalos
honlapjain is kaphat:

R . . *European Federation of the Associations of
Haemochromatosis International ) . )
Patients with Haemochromatosis

A HIl és az EFAPH tudomanyos tanacsadas céljabol
k6zbs tudomanyos vegyes bizottsagot (Joint Scientific
Comittee, JSC) mikodtet.

A kulonféle nemzetek szovetseégei, szervezetei
honlapjain is tajékozodhat, ezek felsorolasa a kovetkez6

cimeken talalhatok:
pal https://haemochromatosis-international.org/member-

organisations

4 http://efaph.eu/members-association/
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Tovabbi, részletes informacio az osztalyozasrol, a
javaslatokrol és a klinikai kezelési utmutatokrol:

Girelli D, Busti F, Brissot P, Cabantchik I, Muckenthaler
MU, Porto G. Haemochromatosis classification: update

and recommendations by the BIOIRON Society. Blood.
2022 May 19;139(20):3018-3029.

Crawford DHG, Ramm GA, Bridle KR, Nicoll AJ,

Delatycki MB, Olynyk JK. Clinical practice guidelines on
haemochromatosis: Asian Pacific Association for the

Study of the Liver. Hepatol Int. 2023 Jun;17(3):522-541.

EASL Clinical Practice Guidelines on
haemochromatosis. J Hepatol. 2022 Aug;77(2):479-502.

https://hemokromatozis.hu/docs/ Therapeutic
Recommendations HU.pdf



https://ashpublications.org/blood/article/139/20/3018/477138/Hemochromatosis-classification-update-and
https://ashpublications.org/blood/article/139/20/3018/477138/Hemochromatosis-classification-update-and
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10224841/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10224841/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10224841/
https://easl.eu/wp-content/uploads/2022/06/PIIS01688278220021121.pdf
https://easl.eu/wp-content/uploads/2022/06/PIIS01688278220021121.pdf
https://hemokromatozis.hu/docs/Therapeutic_Recommendations_HU.pdf
https://hemokromatozis.hu/docs/Therapeutic_Recommendations_HU.pdf

A gbrdég hemo (vér) és chroma (szin) kifejezésekbdl
szarmazik, a szervezetben felhalmozodo, vashoz
kapcsolodo szinvaltozasokra utal

A sejtmagban talalhato, fonalszeru struktura, mely a
genetikai informaciot hordozza

Az drokletes informacio egysege, amely egy
kromoszoman rogzitett pozicion talalhato

A vasanyagcserében dontd szerepet jatszd HFE
fehérjet kddold gén

GENOTIPUS

Egy szervezet genetikai felépitése (DNS-, illetve
géndsszetétele)

FENOTIPUS

A genotipus megfigyelhetd kifejezodése — lenyegében a
genetikai varians altal okozott ,betegseg”, vagy allapot




GENVALTOZAT vagy GENVARIACIO

A gént alkoto DNS-szakaszban keletkezett, allandosult

valtozas. Az ilyen genetikai valtozast korabban
géenmutacionak neveztek, de mivel a DNS-ben bekdvetkezd

valtozasok nem mindig okoznak betegséget, a genvaltozat
kifejezés pontosabb.

HETEROZIGOTA

Az egyen csak az egyik kromoszoman hordozza a gen egy
valtozatat

HOMOZIGOTA

Az egyen mindkét kromoszoman a gén ugyanazon
valtozatat hordozza

COMPOUND (OSSZETETT) HETEROZIGOTA

Az egyén a ket kromoszoman két kulonb6zd
génvaltozatot hordoz

TRANSZFERRIN

Vasat szallito fehérje a verplazmaban

FERRITIN

Fehéerje, mely a sejtekben tarolja a vasat, de a
verplazmaban is jelen van

HEPCIDIN

A szervezet vas-egyensulyat szabalyozo fehérje

VERLEBOCSATAS (FLEBOTOMIA)

A vér terapias célu eltavolitasa, beleértve a véradast is
(korabban csapolasnak hivtuk)
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Kérdése van?

Irjon nekiink!

magyarul: info@hemokromatozis.hu
Nemzetkozi szovetseég:
info@haemochromatosis-international.org

Kovessen minket a kozosségi médiaban:

4 @Haemochromatosisinternational
/1 @Hemokromatozis
4 @IronMattersint



https://www.facebook.com/profile.php?id=100057179510883http://
https://x.com/IronMattersInt
https://www.facebook.com/hemokromatozis
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