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10. Istanbul Tip Fakilesi I Hastaliklar Anabilim Dal,
Tibbi Genetik Bilim Dali

Hemokromatozis, organizmada asin demir depolanmas
ile karakterize bir hastaliknr.

Klinik, biyokimyasal ve genetik dzellikleri gitz dniine
alnarak yapilan deferlendirmede en az bes farkh ve
hemokromatozis olarak tammlanan asin demir birikimi
bozuklugu bulunmaktadir: Klasik hemokromatozis
(235200), 6p21'de lokalize HFE geni mutasyonlan
sonucu ortaya ¢ikan otozomal resesif bir hastalikur,
Juvenil hemokromatozis (602390) veya Tip 2 hemok-
romatozis (HFE2) de otozomal resesiftir. 1ki farkh
gende mutasyonlar sonucu ortaya gikar (HFE2A ve
HFE2B). Tip 3 hemokromatozis (HFE3; 604250),
7q22'de lokalize TFR2 (604720) geni mutasyonlan
sonucu gdrilliir ve otozomal resesiftir. Asin demir bi-
rikimi sendromlan igerisinde otozomal dominant o-
larak katlan formu Tip 4 hemokromatozistir (HFE4;
606069).1

Hemokromatozis, 200 kiside bir sikhikta gdritlmektedir,
Eklem bozukluklanna yiksek oranda yol agmas: ya-
munda karacier sirozu ve buna sekonder hepatoseliiler
kansere neden olmaktadir. Tedavi ile hastamn semp-
tomlan dnemli oranda diizelmekie ve karaciger kanseri
gibi ciddi komplikasyonlardan korunmak mitmkiin
olabilmektedir. Bu nedenle hemokromatozise bagh
karaciger kanseri korunulabilir kanserler grubunda
degerlendirilmektedir.!

Akraba evliligi, sosyal bir vaka olarak tilkemizde olduk-
¢a yiksek oranda goritlmekaedir. Sikhg, sosyal, kiilvirel
ve ekonomik nedenlere bagh olmak tizere bolgesel
farkhihklar gdstermektedir. Ege bolgesinde en dasak,
Dogiu Anadolu ve Karadeniz bolgelerinde yiksek sikhik-
ta gorilmektedir. Akraba evliligi halinde dogumsal a-
nomali gdrillme sikhi bazal riskin iki kauna ¢ilkmak-
tadhr. Ayrca otozomal resesif hastaliklann gorilmesi
sikhg artmaktadir.2

Ulkemizde akraba evliligi yiiksek oranda oldugu i-
¢in otozomal resesif gecisli hemokromatozis agisin-
dan aile dykiisii dikkatlice alimmali ve hasta kisinin
erhek ve lnz kardeglerine yaglanna bakilmaksizin
hemokromatozis agisindan tetkikler yapilmahdar,

Molekiiler genetik incelemeler: Asin demir biriki-
mine neden olan HFE geninde 40 farkl mutasyon bil-
dirilmigtir. Ancak pratikie laboratuvarlar en sik goritlen
iki mutasyonu arastirmaktadir (C282Y ve H63D). Ana-
liz Ocreti kisi basina 150-500 Amerikan dolan civarn-
dadir. Mutasyonun saptanmasi tamy dogrulamakta
ancak mutasyon saptanmamas: halinde hemokroma-
tozis tanmisi dislanmamaktadir. Bu nedenlerle tam ve
tarama testi olarak serum demir, ferritin ve transferrin
saturasyonu daha uygun bulunmaktadir.?
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