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Kommentti

Tut ki mus anal ysoi daan FlI MLAB: ssa.

Perinndél i nen henokronmatoosi on autosom ssa peittyvasti periytyva rauta-
ai neenvai hdunnan sairaus, jonka tavallisinpia oireita ovat hei kkouden tunne,
ni vel ki vut ja -tul ehdukset seka maksan suureneni nen. Henokromat oosi potil ai den
seerumin rauta-, transferriini- ja ferritiinipitoisuudet ovat kohonneet.
My6hai svai heessa liiallisen raudan kertyminen elinmstédon voi aiheuttaa
maksaki rr oosi a, di abetesta sekad sydanen vaj aatoi nintaa. Perinnél i nen
henokr omat oosi ai heutuu yl ei si nmin HFE-geenin nutaatioista C282Y (c.845GA)
ja H63D (c.187C>@, jolloin se periytyy peittyvasti. Peittyvan geenivirheen
kant aj at (heterotsygootit) ovat yl eensd terveita, kun taas tautiin
sai rastuvat ovat joko honotsygootteja tai ns. yhdistel niheterotsygootteja.
HFE-geenin kliinisesti tarkein mutaatio on C282Y. Pohjois-Euroopassa tanan
t ar kei mmén henokr omat oosi a ai heuttavan nutaati on heterotsygoottisia kantajia
on noin 10 % vaestdstd ja honotsygootteja on noin 1/400. HFE-geenistéa
tunnetaan nyd6s nuita nutaatioita kuin yllda muinitut (esim S65C), mnka
| i saksi HFE-geeni ssd saattaa olla vield tuntemattoni a nutaatioita.

Perinndl i sen henokr omat oosi n di agnosti i kka

3 mM EDTA-verta

Lahet e:
Naytteen nukana tulee olla taytetty Finm abin geneettisen tutkinuksen |&hete.

Nayt e voi daan | dhett&ad huoneenl ambssa. Nayte sailyy 7 vrk jaakaapi ssa. Nayte
voi daan nyds pakastaa ja | dhett 44 pakastettuna.

Pol ymer aasi ket j ureakti oon eli PCR-tekniikkaan perustuva DNA-anal yysi.
Tut ki mus suoritetaan noin kuukauden vél ei n.

Tul oksesta annetaan | ausunt o.

Tutki nus kattaa HFE-geenin nutaatioiden C282Y ja H63D naarityksen. Jos
potilaalla todetaan nornmaalia suurenpi transferriinin rautakyll asteisyys ja
genotyypi tyksen tul os on joko C282Y/ C282Y tai C282Y/ H63D, potilaalle voi daan
asettaa HFE-nutaatioi sta johtuvan perinnéllisen henokromat oosi n di agnoosi .

Genot yyppi C282Y/ C282Y: (C282Y-nut aati on suht een honot sygoot ti
Genot yyppi C282Y/ H63D: yhdi st el nihet er ot sygoti a

H63D- mut aati on honot sygoti an (genotyyppi H63DH63D) nerkitys nmhdollisena
henokromat oosi n ai heuttajana on vield epaselva. Tutkittujen nmnutaatioiden
puuttum nen ei poissulje perinndllisen henokronmatoosin mahdol lisuutta, koska
HFE- geeni st & tunnetaan nyds nuita harvi nai senpia nutaatioita.

H63D ja S65C (c.193A>T) -nutaatiot ai heuttavat harvoin yksi nddn kudosvaurion
asteelle johtavaa raudan liiallista kertym stda. Genotyypit C282Y/H63D ja
C282Y/ S65C voi vat kuitenkin johtaa taudin kehittyni seen. Viinme vuosien aikana
on |oydetty |lisdksi wuseita harvinaisia HFE-geenin mutaatioita, |oiden
esiintyvyyttad suonal ai sessa vaestossa ei ole vield tutkittu. MKali potilas
on heterotsygootti HFE- geeni nut aati on suhteen ja hé&nellda on korkea
transferriini saturaatioprosentti, voisi harkita harvinai senpi en nutaati oi den
tutkimsta. Harvinai senpien nutaatioiden tutkinuksia voi tarvittaessa tilata
Fi m abi n genetiikan | aboratoriosta B- DNAmut -pyynnél | a.

Jos potilaalla on todettu HFE-geenin nutaatioista johtuva perinndllinen

hemokr omat oosi, | &hi sukul ai sten ensi sijai sena tutkimksena suositellaan HFE-
geeni n mut aati oi den genotyypitysta.
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