
Klinikinis atvejis: 
Hemochromatozė

Hepatologijos, gastroenterologijos ir dietologijos centras

Gyd. rez. Gabrielė Milaknytė



57m.

• Gretutinės ligos, alergijos, vartojami
medikamentai (-); 

• Alkoholio vartojimas – nevartoja nuo 2018m. 
11mėn, nerūko; 

• Šeimoje CD, kardiologinių, genetinių ligų
nefiksuota; 

2018  11 mėn.:

• Pagelto;

• Atsirado bendras silpnumas;

• Patamsėjo šlapimas; 

2018 11-12 mėn. gydytas Utenos lig. 



Utenos ligoninėje atlikti tyrimai/gydymas

• VEGDS: 2 opos antrum dalyje 0,8ø ir 0,9 ø cm; opa DŽ dalyje 0,9  ø cm; 
erozinė gastropatija, stemplės venų varikozės (Fx); 

• VOE: Tulžies pūslės akmenligė, nedidelis laisvo skysčio kiekis pilvo ertmėje; 

• Gydymas: Caps. Omeprazoli 20mg x 2k/d; Tab. Essenciale 600mg x 3k/d; 
Pulv. Hepamerz 3g x 3k/d; Tab. Spirix 50mg x 1k/d;  



2019 02..

Būklės pablogėjimas.

Ambulatoriškai atliktuose tyrimuose: 

• BKT - netransfuzinio lygio anemija (Hgb -117 g/l), padidėjęs MCV 103 fL, ir MCH 
36fL, trombocitopenija 111 x 109/l, ENG - 84 mm/h; 

• Biochem. tyr.: ALT - 73 U/L, AST – 174 U/L, ŠF - 179 U/I, GGT – 231 U/I, 

b. bilirub. 122 mkmol/l.

Hospitalizacija į VUL SK HGS. 



VUL SK HGS

Nusiskundimai: 

• Bendras silpnumas;

• Vangumas, greitas nuovargis; 

• Pilvo apimties padidėjimas; 

• Kojų tinimas;

• Gelta. 







Tab. Prednisoloni 40mg/d 

Child C MELD 27



Nustatyta:

• Fe  28,4 (n:9,5-29,9 µmol/l);

• UIBC <4,5; (n:12,4 – 43 µmol/l) 

• Feritinas 3977,07 (20-300 µg/l);

• Transferinas 1,22 (1,74-3,64 g/l); 

• Transferino įsotinimas >86,3%. 



VšĮ VILNIAUS UNIVERSITETO LIGONINĖ SANTAROS KLINIKOS
 KARDIOLOGIJOS IR ANGIOLOGIJOS CENTRAS

 ŠIRDIES IR KRAUJAGYSLIŲ NEINVAZINĖS IR ULTRAGARSINĖS DIAGNOSTIKOS SKYRIUS

Santariškių 2, 08661 Vilnius tel:85~2365000 faks: 85~2365111 http://santa.lt el.p.:info@santa.lt

Ultragarsinis širdies tyrimas Nr. EchoKGA-19-10820 
2019-06-03 09:53

Pacientas:  JUOZAS MARKEVIČIUS 
 LIN:  19-19990 

 Gimimo data:  1962-03-19 
 

Siuntimo Nr.: EchoKG-19-10579; Siuntimo data: 2019-05-30 13:30:18;
Siuntė: VšĮ VUL Santaros klinikos, HEPATOLOGIJOS IR GASTROENTEROLOGIJOS SKYRIUS, LUKAS JUŠKA;
Siuntimo tekstas: Ištyrimas prieš kepenų transpaltaciją pagal protokolą
Diagnozė: K74.6 Kita ir nepatikslinta kepenų cirozė

Nusiųstas į: Kardiologijos ir angiologijos centro širdies ultragarsiniai tyrimai; Paslaugos kodas: 28081;
Paciento duomenys

Ūgis:  174 cm;     Svoris: 93 kg;     Kūno pav. plotas: 2.07 m2;     ŠSD:  101 k/min;     Ritmas:  sinusinis;     AKS: / mmHg

Širdies morfometrija

KSdd/KSindeksas 4.6 cm 2,22 cm/m2

TSPd/KSUSd cm cm

KSds 2.7 cm

MMI g/m2

SSS

DSdd 3.1

KPstoris/KPindeksas cm cm/m2

KPilgisxKPplotis 6.3 × 4.2 cm

DPilgis xDP plotis 4.3 × 3.3 cm

KPplotas 4ertm./KPplotas 2ertm. 23.2 cm2 22.2 cm2

KPtūris/KPindeksas 69.4 ml 33.5 ml/m2

Kylančioji Ao/Aoindeksas 3.1 cm 1.5 cm/m2

Aosinusai/Aoindeksas 3.6 cm 1.74 cm/m2

 

Kairiojo skilvelio sistolinė funkcija

Bendroji inotropija: hiperkinetiška

KS IF > 70 %, (Vertinta:   akimi)

Segmentinė kontrakcija: nesutrikusi

Kairiojo skilvelio diastolinė funkcija

KS prisipildymas MV žiedo judesys KP prisipildymas

E 0.66 m/s E`med/A`med / cm/s S   + cm/s

A 0.85 m/s E`lat/A`lat / cm/s D cm/s

E/A 0.77 E/E`med a cm/s

ΔE/AValsalv. E/E`lat Ta ms

DecT 153 ms E/E`vid TA ms

IVRT ms PPKslėgis(Nagueh) mmHg Ta-TA ms

Dešiniųjų širdies ertmių būklė

DS ertmė: neišplėsta

DSbazės plotis cm TVžiedo poslinkis cm Gmax sist(DS/DP) mmHg

ATViškvėpus cm S`TV žiedo cm/s PAsistolinis slėgis mmHg

ATVįkvėpus cm DSploto frakcija % PAdiastolinis slėgis mmHg

ATVsukritimas % DPslėgis mmHg

Širdies vožtuvų būklė

Struktūriniai pakitimai: nėra

  Vožtuvo atsidarymas Vožtuvo užsidarymas

Vožtuvas
 (protezas)

Æ Vmax Gmax Gvid VTI AcT
Anga

 planim.
Anga

 dopl.
Angos

 indeksas
Anga

 (PHT)
Reg.

 anga
Reg.

 tūris
PHT

Nesan-
 darumas Pastabos

(cm) (m/s) (mmHg) (mmHg) (cm) (ms) (cm2) (cm2) (cm2m2) (cm2) (cm2) (ml) (ms) (I-III)

AoV 1,20 5,7
PAV 0,69 1,9 80  
MV 0,85 2,8     lokalus  
TV 0,5 1      

KSIT

KS išstūmimo tūris/tūrio indeksas ml / ml/m2 Minutinis tūris l/min Širdies indeksas l/min/m2

KS išstūmimo laikas ms KS išstūmimo srautas ml/s

Perikardas: n. y.

Pastabos: nėra

Kabinetas: A234 Įrenginys: AURORA-003606

Išvados:  Hiperkinetiška KS miokardo kontrakcija. Saikus KP padidėjimas.

Tyrimą atliko:          RITA KRAMENA
 
El.parašas:2019-06-03 10:04:14-rk4082sa-v.4.11.10.beta?#  ~  ~ ~ =0tdsjqu? =0IUNM? @#$%*** -op-rk4082sa-36956 



Genetinio tyrimo atsakymas

PATVIRTINTA  

VšĮ VUL Santaros klinikų generalinio direktoriaus  

2018-10-15 įsakymu Nr. V–872  

MGC P 24 „Geno ar jo fragmento nukleotidų sekos  

nustatymas sekoskaitos metodu“  

4 priedas 

VšĮ Vilniaus universiteto ligoninė Santaros klinikos  

Medicininės genetikos centras 

TYRIMO NR.: MGL-19-531 

DNR KODAS: MGL-19-531 

 

SEKOSKAITOS METODU NUSTATYTŲ VARIANTŲ SĄRAŠAS 

Nr. 

Nustatyti variantai 

Genotipas** 
Identifikacinis 

nr. (dbSNP) 
Pastabos 

Pokytis pagal 

DNR* 

Pokytis pagal 

baltymą* 

1. c.76+112T>A - 
Homozigotinis 

(hemizigotinis) 
rs2858993 

HFE geno introno nepatogeninis 

variantas, retojo alelio A dažnis 

– 0,39. 

2. c.193A>T p.(Ser65Cys) Heterozigotinis rs1800730 

HFE geno 2-o egzono 

patogeninis variantas, keičiantis 

aminorūgščių seką. SIFT – 0,02, 

Polyphen – 0,968, CADD – 24,6, 

GERP – 2,4. Retojo alelio T 

dažnis < 0,01. 

3. c.340+4T>C - Heterozigotinis rs2071303 
HFE geno introno nepatogeninis 

variantas, retojo alelio C dažnis – 

0,43. 

4. c.845G>A p.(Cys282Tyr) Heterozigotinis rs1800562 

HFE geno 4-o egzono 

patogeninis variantas, keičiantis 

aminorūgščių seką. SIFT – 0; 

Polyphen – 0,759; CADD – 25,5; 

GERP – 3,6. Retojo alelio A 

dažnis – 0,01. 

5. c.893-44T>C - Heterozigotinis rs1800708 
HFE geno introno nepatogeninis 

variantas, retojo alelio C dažnis – 

0,22. 

6. c.1007-47G>A - Heterozigotinis rs1572982 
HFE geno introno nepatogeninis 

variantas, retojo alelio G dažnis 

– 0,41. 
* Nomenklatūra remiantis HGVS (varnomen.hgvs.org) rekomendacijomis.  

** Homozigotinis, homozigotinis (ar hemizigotinis), heterozigotinis. 

 

Referentinė seka: NM_000410.3, NP_000401.1  (RefSeq: NCBI Reference Sequence Database). 



Formuluojama klinikinė diagnozė

I tipo hemochromatozė. Aktyvi kepenų cirozė Child-Pugh C, MELD 27. 
Portinė hipertenzija: splenomegalija, ascitas, portinė gastropatija. Tulžies
pūslės akmenligė.  GERL: A erozinis ezofagitas. 



Tolimesnė eiga

• Šiuo metu pacientas tiriamas pagal įtraukimo į kepenų transplantacijos
laukiančiųjų sąrašą I etapo protokolą; 

• Iki šios dienos atliktos 8 flebotomijos procedūros; 

• Feritinas šiuo metu: 841 µg/l



Teorinė dalis



Paveldima hemochromatozė – autosominiu recesyviniu būdu paveldimas
geležies apykaitos sutrikimas, lemiantis patologinį geležies kaupimą
organizme. 

Dėl geležies pertekliaus vystosi:

• Kepenų;

• Kasos;

• Širdies;

• Sąnarių, kaulų;

• Hipofizės;

• Odos, nagų pažeidimas. 



• Šios ligos priežastis yra HFE geno, esančio 6 chromosomos trumpajame
petyje mutacija;

• Šiuo metu nustatytos 28  HFE mutacijos; 

• Iš jų svarbiausios šios trys: c.845G>A (p.Cys282Tyr ), c.187C>G (p.His63Asp) 
ir c.193A>T (p.Ser65Cys). 



Kučinskas.L, Metabolinės kepenų ligos: Vilsono ligos ir HFE – hemochromatozės genetinė charakteristika. 2013



Epidemiologija

• Dažnesnė keltų kilmės žmonėms; 

• Baltaodžiams 6 kartus dažniau negu juodaodžiams; 

• V > M 1.8:1 - 3:1; 

• Pasireiškimas: vyrams ~ 51m.; moterims ~ 66m.;

• Juvenilinė ~ 10-30m.; 

• Naujagimystėje pasireiškusi hemochromatozė lemia ankstyvą mirtį. 



HFE geno mutacijos Lietuvoje

Kučinskas.L, Metabolinės kepenų ligos: Vilsono ligos ir HFE – hemochromatozės genetinė charakteristika. 2013







Diagnostika

• Laboratoriniai tyrimai: 

Fe; 

Feritinas; 

Transferino saturacija; 

• Genetiniai tyrimai; 

• Kepenų biopsija



2011 Iron Disorders Institute 



Medikamentinis gydymas

Pacientams, kuriems flebotomija yra kontraindikuotina arba jie netoleruoja šio
gydymo metodo taikomas medikamentinis gydymas – chelatais.

• Deferaziroksas;

• Deferipronas;

• Deferoksaminas.



Ortotopinė kepenų transplantacija

Indikacijos: 

• Galutinės stadijos kepenų liga; 

• Dekompensuota KC; 

• HCC; 




