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Hemochromatoza dziedziczna (HH - hereditary hemochromatosis) jest choroba, w ktdrej na
skutek mutacji genowej dochodzi do nadmiernego wchtaniania zelaza w organizmie, jego kumula-
cji w réznych narzadach (sercu, watrobie, trzustce, stawach, przysadce moézgowej, gonadach) i ich
uszkodzenia. Proces zajecia serca przez chorobe jest powolny i przebiega latami. Wynika z nagroma-
dzenia zlogéw Zelaza w kardiomiocytach i poprzez wywolywanie stresu oksydacyjnego doprowadza
do uszkodzenia migs$nia sercowego. Objawia sie poczatkowo jako zaburzenie funkcji rozkurczowej
i przerost, by z czasem doprowadzi¢ do kardiomiopatii rozstrzeniowej i niewydolnosci serca. W mo-
mencie pojawienia sie niewydolno$ci serca rokowanie jest powazne. Jakkolwiek terapia obnizajaca
poziom ustrojowego zelaza moze cofng¢ zmiany w sercu, istotne jest by tym zmianom zapobiec po-
przez odpowiednio wczesnie wlaczone leczenie juz w poczatkowej, przedklinicznej fazie choroby.
Narzedzia diagnostyczne, ktére sa najbardziej przydatne we wczesnym wykrywaniu zmian w sercu,
to echokardiografia, szczegdlnie obrazowanie z uzyciem nowoczesnych technik (np. technika $ledze-
nia markeréw akustycznych) i rezonans magnetyczny. Ich zastosowanie pozwala wykry¢ dyskretne
nieprawidlowosci i wdrozy¢ leczenie zanim dojdzie do powaznych uszkodzen serca oraz innych na-
rzadow.

WSTEP

Hemochromatoza dziedziczna (HH - hereditary hemochromatosis) nalezy do najczestszych cho-
réb metabolicznych rasy kaukaskiej uwarunkowanych genetycznie, wystepuje z czestotliwo$cia ok. 1-2
na 500 osdb [7, 18]. W ponad 80% przypadkéw zwigzana jest z homozygotyczng mutacja C282Y genu
HFE, a sporadycznie z mutacjami innych genéw, ktérych produkty biorg udzial w regulacji gospodarki
zelazem w organizmie [13]. Dysfunkcje czasteczek kontrolujacych homeostaze zelaza prowadza do
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nadmiernego wchlaniania zelaza w dwunastnicy oraz w gérnym odcinku jelita cienkiego oraz do za-
burzen wewnatrzustrojowej dystrybucji tego pierwiastka. W zwiazku z tym, ze w ludzkim organizmie
nie ma mechanizméw regulujacych wydalanie gromadzonego w nadmiarze zelaza, w przebiegu cho-
roby dochodzi do jego odkladania si¢ w wielu narzadach, miedzy innymi w watrobie, trzustce, skorze,
stawach, jak réwniez w sercu [18]. Aktywne biologicznie jony zelaza generuja stres oksydacyjny wy-
wolujacy destrukgje tkanek, w ktorych dochodzi do spichrzania tego pierwiastka [18]. Kardiomiocyty,
ze wzgledu na intensywny wychwyt jonéw zelaza, sa bardzo podatne na tego typu uszkodzenie [7].
Péznym objawem choroby, po wielu latach jej trwania, jest migedzy innymi zastoinowa niewydolno$¢
serca, ktora odpowiadata za okolo 1/3 zgonéw w przebiegu naturalnym hemochromatozy [7]. Znanym
objawem HH sg réwniez arytmie, zarébwno nadkomorowe, jak i komorowe [7]. Od czasu wprowadze-
nia do powszechnej praktyki klinicznej badan genetycznych mozliwe jest wykrycie choroby na wcze-
snym etapie, a w konsekwencji odpowiednio wczeénie rozpoczete leczenie, ktore powinno zatrzymac
postepujace zmiany patologiczne w réznych narzadach, w tym w sercu [2, 20]. Niniejsza praca ma
na celu usystematyzowanie, na podstawie dostepnego pismiennictwa, dotychczasowej wiedzy o HH
z punktu widzenia kardiologicznego, pod katem przydatnosci kliniczne;.

PATOMECHANIZMY HH

HH jest choroba, ktéra rozwija si¢ na podtozu mutacji co najmniej pieciu genéw kodujacych cza-
steczki zwigzane z utrzymaniem homeostazy zelaza: biatka HFE, hepcydyny, hemojuweliny, receptora
transferryny 2 (TfR2) i ferroportyny. Cho¢ najczesciej wykrywana jest okre$lona mutacja homozy-
gotyczna genu HFE, we wszystkich odmianach dziedzicznej hemochromatozy, za patomechanizm
odpowiada spadek syntezy hepcydyny lub jej czynno$ciowy deficyt [13]. Hepcydyna jest glownym
hormonem regulujacym zawarto$¢ zelaza w organizmie. Poprzez interakcje z blonowym biatkiem fer-
roportyna, hepcydyna wplywa na natezenie zaréwno absorpgji jelitowej zelaza, jak i uwalniania tego
pierwiastka z makrofagéw [13]. Gen HFE reguluje ekspresje hepcydyny w odpowiedzi na poziom
zdesaturowanej transferryny we krwi. Tak wiec mutacja genu HFE prowadzi do niedoboru hepcydyny
i, co za tym idzie, wzmozonej absorpcji Zelaza. Tym hemochromatoza pierwotna rézni si¢ od przeta-
dowania zelazem wtérnego do licznych transfuzji krwi w anemiach, np. beta-talasemii, sferocytozie,
anemii sierpowato krwinkowej, zespole mielodysplastycznym.

Mimo ze molekularnym aspektom HH poswiecono wiele badan, nie do konca poznany jest me-
chanizm uszkodzenia serca przez nadmiar zelaza. Wraz ze wzrostem zawarto$ci zelaza we krwi do-
chodzi do przekroczenia mozliwosci wigzania wolnych jondw Zelaza z transferryna. Roénie pula zelaza
wolnego, aktywnego i bardzo toksycznego, generujacego stres oksydacyjny [13]. Dzieje sie tak z powo-
du wlasnosci chemicznych tego pierwiastka — w reakgji Fentona przy udziale zelaza powstaja wysoko
toksyczne rodniki wodorotlenowe (OH') i ponadtlenkowe (O,) [13]. Stres oksydacyjny w migéniu
sercowym oslabia sprzezenie elektromechaniczne, hamuje funkcje enzymu SERCA2, co prowadzi do
wzrostu cytoplazmatycznego stezenia jonéw wapnia w kardiomiocytach i w konsekwencji do ostabio-
nej relaksacji oraz opo6znienia skurczu. Ponadto w wyniku stresu oksydacyjnego dochodzi do pero-
ksydacji lipidéw bton komérkowych, réwniez bton mitochondriéw, co skutkuje spadkiem produkeji
ATP w mechanizmie fosforylacji oksydacyjnej [11]. Dodatkowo wolne jony zelaza moga bezposrednio
uszkadza¢ jadrowe i mitochondrialne DNA oraz aktywowac fibroblasty do proliferacji i réznicowania
do miofibroblastéow odpowiedzialnych za widknienie tkanki serca. Kardiomiocyty posiadaja wiecej
mitochondriéw i mniej mozliwosci hamowania stresu oksydacyjnego niz przecietne komoérki ludzkie-
go organizmu, stad ich duza podatno$¢ na efekt przetadowania zelazem [8]. Zelazo w tkance mieénia
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sercowego zlokalizowane jest gtdwnie wewnatrz komorek, a nie w macierzy pozakomdrkowej, co su-
geruje, iz kardiomiopatia z przeladowania zelazem jest raczej procesem spichrzeniowym, a nie nacie-
kowym [7]. Odkladanie sie ztogéw Zelaza nastepuje poczawszy od warstwy epikardialnej, nastepnie
poprzez miokardium az do warstwy endokardialnej [7].

Sukumaran i wsp. na modelu mysim przeanalizowali mechanizmy powstawania przerostu serca
w HH. Skladaja si¢ na niego wzrost ekspresji tancuchow ciezkich miozyny, z przesunieciem ilosci
tancuchow a (spadkiem) i B (znacznym wzrostem). Lancuchy p odpowiedzialne sg za wolniejsze tem-
po skurczu serca i s3 markerem przerostu. Ponadto brak funkeji genu HFE bezposrednio wplywa na
zwigkszenie wldknienia miokardium [19]. To wszystko w konsekwencji sprawia, ze poczatkowo w HH
dochodzi do dysfunkgji rozkurczowej, przerostu, nastepnie do rozstrzeni serca, dysfunkeji skurczowe;j
oraz pojawiania sie arytmii.

Poza wspomniang powyzej, zwigzang z syderoza serca, istnieja inne hipotezy powstania niewydol-
nosci tego narzadu w HH. Pierwsza hipoteza rozwaza, zwigzang z podwyzszonym poziomem Zelaza,
zwigkszong czesto$¢ choroby wiencowej, ktora prowadzi do niewydolnosci serca. Salonen i wsp. za-
uwazyli korelacje pomiedzy poziomem ferrytyny w surowicy krwi a poziomem cholesterolu frakeji
LDL i wskazujg na czgstsze wystepowanie choroby wiencowej w odpowiedzi na wzmozong peroksy-
dacje lipidow blonowych [15]. Wedtug drugiej hipotezy gen HFE (a takze utrata jego funkcji w wyniku
mutacji) wplywa bezposrednio na pojawienie sie kardiomiopatii rozstrzeniowej [10]. Trzecia hipoteza
zaklada mozliwos$¢ udziatu procesu autoimmunologicznego jako przyczyny powstania niewydolnosci
sercaw HH [9].

MANIFESTACJA KLINICZNA

W erze przedinsulinowej cukrzyca byla gtéwna przyczyng $mierci chorych, natomiast aktualnie,
u nieleczonych chorych, sg to marskos$¢ watroby, rak watrobowokomoérkowy oraz niewydolnos¢ ser-
ca. Niewydolnos¢ serca jest przyczyna nawet 30% zgonéw w tej jednostce chorobowej [7]. Obecnie
szacuje sie, ze przecietny czas od pierwszych objawéw do rozpoznania choroby wynosi $rednio 10 lat
[18]. Dzigki dostepnosci diagnostyki molekularnej i genetycznej mozliwe jest rozpoznanie HH zanim
chory zademonstruje objawy choroby zaawansowanej (marsko$¢ watroby, cukrzyca, $niade zabar-
wienie skory) i wdrozenie leczenia chronigcego przed postepem patologii narzgdowej. Jednoczesnie
w miejsce wymienionej wyzej klasycznej triady objawéw, na pierwszy plan wysuwajg sie: ogolne zte
samopoczucie, zmeczenie, bole stawéw, powiekszenie watroby czy nieznacznie podwyzszona aktyw-
nos$¢ aminotransferaz. Wraz z uplywem czasu i gromadzeniem si¢ zlogéw zelaza w watrobie, sercu,
trzustce, gonadach, przysadce, przy braku leczenia przyczynowego, dotaczac si¢ mogg endokrynopatie
(zaburzenia funkcji piciowych, niedoczynnos¢ tarczycy, cukrzyca) oraz niewydolnos¢ serca [18]. Nie
jest w pelni zbadane, czy stopien zajecia serca w HH rdzni si¢ w zalezno$ci od plci. Das i wsp. [5] na
modelu mysim rzucili nieco $wiatla na te kwestie, udowadniajac ochronng wzgledem serca role estro-
gendéw (gorsza funkcja rozkurczowa, wigkszy poziom markeréw stresu oksydacyjnego i wtdknienia
u plci meskiej i u plci zeniskiej po owarektomii). Natomiast kwestia ta wymaga dalszych badan u ludzi.

BADANIA LABORATORYJNE

Odkrycie w 1996 genu HFE [18] i wprowadzenie do rutynowej diagnostyki badan genetycznych
u chorych z nieprawidfowymi parametrami gospodarki zelazem, wskazujacymi na jego nadmierne
gromadzenie, umozliwito szybkie ustalenie jednoznacznego rozpoznania i wdrozenie wlasciwej te-
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rapii. W pierwszej kolejnoéci nadal wykonywane sa oznaczenia stezenia zelaza, ferrytyny, saturacji
transferryny w surowicy. Ponadto do podstawowych badan naleza: morfologia krwi obwodowej, ak-
tywnos$¢ aminotransferaz, stezenie glukozy i lipidogram [18]. Badania genetyczne mozna zapropono-
wac krewnym w pierwszej linii juz zdiagnozowanych chorych.

Wytyczne ESC, dotyczace postepowania w niewydolnosci serca z 2016 roku, zalecaja oznacze-
nie w kazdym przypadku niewydolnosci serca o niewyjasnionej etiologii stezenia ferrytyny i saturacji
transferryny we krwi [21]. Do zdiagnozowania zespotu patologicznego gromadzenia zelaza ustalono
nastepujace punkty odciecia: saturacja transferryny >55%, poziom ferrytyny >200 ng/ml dla kobiet
i >300 ng/ml dla me¢zczyzn [7]. Jednak nalezy pamietad, iz ferrytyna jako biatko ostrej fazy, moze by¢
podwyzszona w stanach przebiegajacych z procesem zapalnym [7].

EKG

Elektrokardiografia jest malo przydatnym narzedziem do rozpoznania HH u pacjentéw bez- lub
skapo objawowych (ryc. 1) z uwagi na pojawienie sie zmian w zapisie EKG w okresie zaawansowanym
choroby, cho¢ i wtedy s3 to zmiany niespecyficzne. W zaawansowanym stadium HH mozna spotkac
zmiany charakterystyczne dla niewydolnosci serca, takie jak niskowoltazowe zespoly QRS, niespecy-
ficzne zmiany ST - T, bedace wyrazem zaburzen fazy repolaryzacji. Zajecie przez proces przetadowa-
nia zelazem uktadu bodzcoprzewodzacego moze skutkowaé blokami przedsionkowo-komorowymi
od stopnia I po blok calkowity [7]. Ponadto w HH obecne bywaja arytmie nadkomorowe (gtéwnie
migotanie przedsionkéw) oraz komorowe. Co ciekawe, te pierwsze korelujg z poziomem stresu oksy-
dacyjnego, lecz nie z poziomem przetadowania zelazem, co wykazat Shizukuda i wsp. [17], natomiast
w arytmiach komorowych nie wykazano korelacji z zadnym z powyzszych czynnikéw.

i AT A e e e | R 1
ﬂ}--ul,»;_,.i_»w.ﬁ_«_,.u...J,n_‘J_.\_.AL: = GSEi BEs ipenace immle "

R NENIIEE TS o= ner s oo ees ope b fmi s

H../,',M_A - w‘*’“‘.-h-mnww.--_.n:"r-r'-wi'/\-ﬂﬂ i

e e
EEnEeREaEmlm T |';

esrane G ERELEEE o
an e
s R R ITE D sain
e ki
3,:/ [
1 |
MMMMAWAAJ'I\M
| " = i “ = - n n 5 o
| m:ﬂm W0 MY syncivo. HR %06 BTL S T TTE T

Rycina 1. Prawidtowy zapis krzywej EKG u chorego na hemochromatoze. Rytm zatokowy, miarowy 86/min,
0§ poérednia serca, PQ 150ms, szerokoé¢ zespotow QRS w normie, bez zmian odcinka ST-T, Qtc w normie.
Figure 1. Normal ECG in hemochromatosis patient. Normal sinus rhythm, 86/min, normal axis, PQ 150ms,
normal: QRS width, ST-T and QTc.
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ECHOKARDIOGRAFIA

Badanie echokardiograficzne nalezy uzna¢ za jedno z najwazniejszych w diagnostyce chorych
z HH, zaréwno w péznych, jak i wezesnych etapach rozwoju choroby. Przerost miesnia sercowego,
a takze cechy dysfunkcji rozkurczowej, bedacej najwczesniejszg zmiang w sercu chorych na HH [2], sg
tatwe do wykrycia w badaniu echokardiograficznym. Dysfunkcja rozkurczowa moze by¢ wykryta we
wezesnych fazach HH za pomocg Dopplera tkankowego [12], manifestujac si¢ obnizong predkoscia
weczesnorozkurczows (E’). Shizukuda i wsp. zwracaja uwage na wzmozong kurczliwos¢ lewego przed-
sionka jako wczesny wyraz dysfunkcji rozkurczowej [16]. Rozwijajaca si¢ w dalszych etapach choroby
dysfunkcja skurczowa rowniez jest fatwa do zdiagnozowania w badaniu echokardiograficznym serca.
Candell-Riera i wsp. zwracaja uwage na powigkszenie wymiaréw jam serca (wymiaru pdznorozkur-

Rycina 2. Przyklad pacjenta z hemochromatozg A - rotacja lewej komory: koniuszkowa (kolor niebieski),
podstawna (kolor rézowy) oraz skret lewej komory (kolor bialy). B — predkos¢ rotacji koniuszkowej (kolor
niebieski), predko$¢ rotacji podstawnej (kolor rézowy) oraz maksymalna predkos¢ rotacji skurczowej (kolor
bialy, wskazana strzalka). C - predko$¢ rotacji koniuszkowej (kolor niebieski), predko$¢ rotacji podstawnej
(kolor r6zowy) oraz maksymalna predko$¢ rotacji wezesno rozkurczowej (kolor bialy, wskazana strzatka).
D - odksztalcenie podtuzne lewej komory uzyskane w projekcjach: osi dlugiej lewej komory, dwujamowej,
czterojamowej oraz widok tzw. byczego oka.

Figure 2. The example of hereditary hemochromatosis patient A — LV apical (blue colour) and basal (pink
colour) rotation and LV twist curve (white colour). B — LV apical (blue), basal (pink) and peak (white, ar-
row) rotation velocity. C — LV apical (blue), basal (pink) and peak (white, arrow) untwisting velocity curves.
D - global LV longitudinal strain measurements from long-axis, 2- and 4-chumber views, and ,,Bull’s-eye”
representation of regional strains.
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czowego lewej komory, wielkosci lewego przedsionka), przy obnizonych: frakeji skracania i frakeji
wyrzutowej lewej komory w HH [2].

Bardzo obiecujacymi wydaja sie nowoczesne, zaawansowane techniki echokardiograficzne, opar-
te na metodyce $ledzenia markeréw akustycznych. W naszych wczesniejszych analizach w opraco-
waniu dotyczacym pacjentdw ze $wiezo rozpoznang HH zauwazyli$my, iz mimo braku odchylen od
normy w zakresie standardowych parametréw echokardiograficznych, stwierdzono istotnie mniejsze
wartosci rotacji zaréwno koniuszkowej, jak i podstawnej lewej komory serca. Rowniez pacjentow
tych cechowaly istotnie gorsze wartosci odksztalcenia podtuznego w poréwnaniu do ludzi zdrowych
(ryciny 2 i 3) [4]. Te odkrycia stawiaja nowoczesne techniki echokardiograficzne na wysokim miej-
scu w diagnostyce HH. Przy swojej nieinwazyjnosci, relatywnie niskim koszcie i dobrej dostepnosci,
echokardiografia wydaje sie badaniem z wyboru u 0séb z HH, w celu wykrycia i monitorowania wcze-
snych zmian w sercu oraz wdrazania leczenia juz na etapie przedklinicznym.

Rycina 3. Przyklad zdrowego ochotnika A - rotacja lewej komory: koniuszkowa (kolor niebieski), pod-
stawna (kolor rézowy) oraz skret lewej komory (kolor bialy). B — predko$¢ rotacji koniuszkowej (kolor nie-
bieski), predkoé¢ rotacji podstawnej (kolor r6zowy) oraz maksymalna predkos¢ rotacji skurczowej (kolor
bialy, wskazana strzalkg). C - predko$¢ rotacji koniuszkowej (kolor niebieski), predko$¢ rotacji podstawnej
(kolor rézowy) oraz maksymalna predko$¢ rotacji wezesno rozkurczowej (kolor bialy, wskazana strzatka).
D - odksztalcenie podtuzne lewej komory uzyskane w projekcjach: osi dlugiej lewej komory, dwujamowe;j,
czterojamowej oraz widok tzw. byczego oka.

Figure 3. The example of a volunteer A — LV apical (blue colour) and basal (pink colour) rotation and LV twist
curve (white colour). B - LV apical (blue), basal (pink) and peak (white, arrow) rotation velocity. C — LV api-
cal (blue), basal (pink) and peak (white, arrow) untwisting velocity curves. D — global LV longitudinal strain
measurements from long-axis, 2- and 4-chumber views, and ,,Bull’s-eye” representation of regional strains.
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REZONANS MAGNETYCZNY

Czulym i specyficznym narzedziem w diagnostyce objecia procesem chorobowym serca w HH
jest rezonans magnetyczny (CMR - cardiac magnetic resonance). Uznaje sie skrocenie czasu T2 rela-
xation <20 ms za objaw przetadowania serca przez zelazo. Carpenter i wsp. [3] w pracy poswieconej
badaniu dysfunkcji lewej komory w HH za pomocg CMR dostrzegli korelacje pomiedzy obecnoscia
syderozy serca (skrocenie czasu T2 relaxation) a stezeniem ferrytyny >1000 ng/ml i, w zwigzku z tym,
proponuja wykonywa¢ CMR u kazdego pacjenta z rozpoznaniem HH, przy stezeniu ferrytyny >1000
ng/ml. Autorzy réwniez podkreslili, iz skrocenie czasu T2 relaxation jest charakterystyczne dla przela-
dowania serca zelazem, co umozliwia réznicowanie przyczyny niewydolnosci serca u pacjentéw z HH.
W powyzszym opracowaniu zwrdcono uwage na poprawe EF i wydtuzenie czasu T2 relaxation po
kilkuletnim leczeniu krwioupustami, sugerujac iz CMR jest przydatnym narzedziem réwniez w mo-
nitorowaniu terapii.

BIOPSJA SERCA

Wiadomo, ze w miokardium proces syderozy nie jest rOwnomierny — obecne s3 ,wyspy” zelaza
posrdd tkanki zdrowej [7]. W zwigzku z tym ryzyko wynikow falszywie ujemnych jest niemate. Wraz
z inwazyjnoscig i ryzykiem biopsji sprawiaja, ze badanie to nie jest wykonywane rutynowo i raczej jest
ograniczone do sytuacji niejasnych, wymagajacych réznicowania przyczyn niewydolnosci serca z np.
z chorobami naciekowymi [7].

LECZENIE

Warto wspomnie¢ na wstepie, iz pojedyncze doniesienia z pi$miennictwa podaja odwracalno$é
zmian w sercu po zastosowaniu leczenia [20, 2, 3, 14]. Z metod niefarmakologicznych istotng kwestia
u chorych z HH jest dieta, ktora powinna by¢ uboga w zelazo; wskazane jest unikanie suplementacji
witaming C. Od wielu dziesigtek lat w leczeniu HH stosuje sie z powodzeniem krwioupusty [18, 7].
Jednak niektore dodatkowe problemy kliniczne u pacjenta z HH, takie jak: niedokrwisto$¢, nowotwo-
ry zlosliwe czy niestabilno$¢ hemodynamiczna, sg przeciwwskazaniem do tego typu leczenia. Wow-
czas alternatywa sg leki chelatujace, np: deferoksamina (stosowana parenteralnie) czy deferipron (lek
doustny). Z kolei ich ograniczeniem sg dzialania niepozadane, cena czy sposob podawania [18].

Erytrocytofereza, cho¢ ze wzgledu na koszty nie stosowana rutynowo, jest kolejna mozliwoscia
terapeutyczna, nieco przewyzszajaca swa efektywnoscia krwioupusty [14]. Leczeniem ostatniego rzu-
tu jest przeszczep serca [7]. W fazie badan pozostaja analogi hepcydyny [7], blokery kanalow wap-
niowych [7], resweratrol [6] oraz terapia genowa [7]. Rozwaza si¢ rOwniez zasadnos$¢ zastosowania
urzadzen wspomagajacych lewa komore serca jako pomostu do przeszczepu/wyzdrowienia lub terapie
docelowa [14].

PODSUMOWANIE

HH jest chorobg rozwijajaca sie powoli. Zajecie procesem chorobowym serca jest powaznym czyn-
nikiem rokowniczym. Roczne przezycie u 0sob z kardiomiopatiag spowodowana przetadowaniem ze-
lazem wynosi okoto 45%, 5 letnie — niespetna 25% [1]. Mozliwos¢ szybkiego wykrycia choroby za po-
mocg badan genetycznych daje mozliwos¢ wezesnego wdrozenia odpowiedniego leczenia - juz w fazie
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bezobjawowej, by uchroni¢ narzady przed destrukcyjnymi skutkami przetadowania zelazem. Ponadto
dostep do takich badan, jak CMR i echokardiografia (wraz z nowoczesnymi technikami obrazowania)
powinien by¢ jak najszerszy u pacjentéw z HH nie tylko do postawienia diagnozy, ale réwniez do re-
gularnego monitorowania leczenia.
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HEREDITARY HEMOCHROMATOSIS BY THE EYES OF THE CARDIOLOGIST

SUMMARY

Hereditary hemochromatosis (HH) is a disease in which gene mutation leads to excessive iron absorption, it’s
accumulation in different organs (heart, liver, pancreas, joints, hypophysis, gonads) and their damage. The process
of cardiac involvement is slow and runs for years. It results in iron deposits accumulation in cardiomyocytes and, by
inducing oxidative stress, leads to their damage. The process of cardiac involvement manifests as an impaired diastolic
function and cardiac hypertrophy at first and, by the time passes, it leads to dilatative cardiomyopathy and heart
failure. From the moment the heart failure appears the prognosis is poor. Although the body iron level decreasing
therapy may improve the cardiac lesions, it is crucial to prevent those lesions by the upfront therapy at the pre-clinical
phase of the disease. The most useful diagnostic tools for detecting early cardiac involvement are the echocardiography,
particularly imaging with the use of novel techniques (e.g. speckle tracking echocardiography); and the cardiac magne-
tic resonance imaging. The use of both mentioned above allows to detect discrete abnormalities and to start relevant
treatment before the substantial damage of the heart and other organs occurs.
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