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Hereditarna hemochromatoza

Hereditarna hemochromatéza (HH) je autozomalne recesivne dedi¢né ochorenie, pre ktoré je typické
zvySenym ukladanim Zeleza v réznych organoch. Nadmerné ukladanie Zeleza sa prejavi vo forme
réznych zavaznych ochoreni, ako je cirh6za pelene, diabetes, artritida, ¢i kardiomyopatie. HH sa
povaZuje za jedno z najcastejSich dediCnych ochoreni v populaciach severnej Eurépy; postihuje 1
osobu z 200 - 400.

V suc€asnosti je znamych 5 foriem HH, z nich najcastejSia je HH typu 1. Je asociovana s bodovymi
mutaciami v géne oznac¢ovanom HFE. Tento gén je lokalizovany na kratkom ramene chromozému 6 v
oblasti p21.3. Gén koduje protein, ktory brzdi &innost transferinového receptora a tym brani
nadmernej akumulacii zeleza v bunkach. Signifikantne si s HH asociované tieto alelické varianty génu
HFE (z dosial 37 popisanych): C282Y, H63D a S65C, ktoré su oznaCované ako kauzalne mutace. V
pripade negativneho ndlezu pre tieto kauzdlne mutacie méze byt pacient nositefom niektorej zo
vzacnych mutacii génu HFE.

VysSetrované mutacie v HFE géne

Cc282Y
H63D
S65C

NajvyznamnejSia bodova mutacia sa oznaCuje C282Y a spOsobuje zamenu cysteinu za tyrozin v
polohe 282. Tato mutécia sa v eurdpskej beloSskej populacii vyskytuje v heterozygotnom stave asi u
10% fudi a nie je asociovana s ochorenim. Jeden zo Styristo obyvatelov je homozygot C282Y a vtedy
sa ochorenie prejavi. Asi 87% pacientov s hemochromatézou je homozygotnych prave v tejto mutacii.
Heterozygotny stav samostatne (1 alela s mutaciou C282Y / 1 alela bez mutacie) sa neprejavi.
Heterozygotny stav sa prejavi len ak ide o zlozeného heterozygota S65C/C282Y a H63D/C282Y.

Druha zasadna mutacia sa oznacuje H63D, spdsobuje zamenu histidinu za kyselinu asparagovu v
polohe 63. Asi 25% eurdpskej populacie je heterozygotna pre tito mutaciu a jeden zo stotridsiatich
obyvatelov je homozygot. Ochorenie sa prejavuje v trans kombinacii s C282Y.

Klinicky vyznam vysSetrenia

VEasné odhalenie ochorenia umoZiuje nasadenie u€innej terapie a tym zmiernenie klinickych
priznakov bez rozvinutia chronického stavu ochorenia. MozZno tak predchadzat vaZnym komplikaciam
a poskodeniu organov.

Mozné vystupy analyzy

Homozygot C282Y/ C282Y.......... asociované s ochorenim v 80% pripadov
Heterozygot C282Y/H63D............. asociované s ochorenim

Heterozygot C282Y/S65C................ asociované s ochorenim

Heterozygot C282Y/— ... bez asociacie s ochorenim
Homozygot H63D/ H63D a S65C/ S65C....bez asociacie s ochorenim
Heterozygot H63D/— a S65C/— ............ bez asociacie s ochorenim
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Geneticki analyzu zamerani na detekciu bodovych mutacii v géne HFE pri hereditarnej
hemochromatéze Vam poniukame v laboratériu Oddelenia lekarskej genetiky Medirex, a.s. od
1.2.2012.

Predanalyticka faza

Vhodny biologicky material:
Nezrazena periférna krv, odobrata do skimavky s EDTA (ako na krvny obraz) .

Odber biologického materialu:
Na vysSetrenie mutacii v géne HFE sa odobera 2-5 ml neheparinizovanej periférnej krvi do sterilnej
skumavky s 0,05M roztokom EDTA. PremieSa sa a do transportu sa uchovava pri teplote 2-8°C.

Oznacenie materialu:
Kazda vzorka materialu musi byt jednoznacne identifikovatelna a sprevadzana ziadankou.

Skumavky s materidlom musia byt oznacené:
meno a priezvisko pacienta

rok narodenia pacienta

druh biologického materialu (PK)
protizrazavy roztok (EDTA)
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Ziadanka musi obsahovat’:

meno a priezvisko pacienta

rodné Cislo pacienta

kod poistovne pacienta

podpis a peciatku s kddom lekara (Specialistu)

diagnézu slovom a medzinarodnym koédom ( zmenu diagndzy je nutné urychlene nahlasit
telefonicky)

6. druh biologického materialu a pozadované vysetrenia (PK, molekulové vySetrenie)
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Transport materialu

Oznacena vzorka materidlu s vyplnenou Ziadankou sa odos$le pomocou dopravnej sluzby priamo na
pracovisko Klinickej genetiky, Galvaniho 17/C, kde ho preberie zodpovedna osoba. Dopravu po
dohode zabezpeci Medirex, a.s.

Spodsob dodania vysledkov

ZavereCna sprava z genetickych laboratérnych vySetreni sa bude vyhotovovat po ich ukon&eni
(najneskdr do 14 dni od prijmu vzorky) a bude sa zaznamenavat v laboratérnom informacénom
systéme. Vysledok je k nahliadnutiu aj v elektronickej podobe. Zavere¢na sprava sa tlaci v papierove;j
podobe a odosiela sa postou indikujucemu lekarovi.

V pripade dalSich otazok sme Vam k dispozicii na telefébnnom ¢isle +42 5 59 57 63 alebo +421 2
208 29 270, pripadne na e-mailovej adrese: ivana.hojsikova@medirex.s
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