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Lever Hemokromatos

Syfte

Detta dokument ska vara ett stdd i utredningen och behandlingen vid hemokromatos.

Uppdatering 2025

Den reviderade versionen innehaller fortydligande rekommendationer avseende
utredning av hyperferritinemi via inremitterande. Den innehaller dven aktualiserade
utredningsfloden som ska foljas av inremitterande lakare. Patienter med stabil
hemokromatos ska foljas upp och genomga provtagning och venesectio inom
primarvarden efter bedomning pa specialistmottagning.

Bakgrund

Hemokromatos typ 1 &r en genetisk autosomalt recessivt nedarvd sjukdom som kan
leda till ett Okat intestinalt jarnupptag och en 6kad jarninlagring i olika organ.
Vavnaden tar skada av de hoga jarnhalterna vilket kan leda till bl.a. kronisk
leversjukdom, pankreassjukdom, diabetes, hjartsjukdom och artralgier. Det
forekommer andra &rftliga hemokromatoser med 6kad jarninlagring i organ men de &r
séllsynta. Vanligaste orsaker till hyperferritinemi ar alkoholéverkonsumtion och
metabolt syndrom.

Diagnos Hemokromatos typ 1

Diagnosen hemokromatos typ 1 kan stallas hos patienter med homozygot C282Y
genmutation och samtidig 6kad transferrinméttnad (Tsf) och S-Ferritin. Vid andra
former av hemokromatos eller jarninlagring kravs verifiering av 6kad jarninlagring i
levern genom MR eller leverbiopsi.

Symtom
e trotthet, buksmarta, hepato- och splenomegali, forhdjda levervarden
o forlust av kroppsbeharing, gynekomasti, hypogonadism, impotens
e artralgi, 6kad hudpigmentering,
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e vid avancerad sjukdom; levercirros, diabetes (associerat med typ 1), hjértsvikt,
Porphyria cutanea tarda

Genetik

Hemokromatos orsakas i vanliga fall av en genmutation i HFE genen (HFE 1). 80.6 %
av patienterna med hemokromatos &r homozygota for C282Y genmutationen
(FHFECc845G/A). 5.3 % &r compound heterozygota for C282Y/H63D.

H63D (= HFEc187C/G) i homozygot form ger inte 6kad jarninlagring utan férekomst
av bidragande faktorer.

Ovriga patienter med hemokromatos har mindre vanliga genmutationer.

Genomslag

C282Y/C282Y:

Genomslag av homozygot C282Y HFE mutationen &r varierande: Mindre dn hélften
av personer med homozygot C282Y genuppséttning har en inlagring av jarn i levern
med > 1,4 mg/g levervavnad (19 % kvinnor, 42% mén i en selekterad grupp enligt en
studie).

C282Y/H63D:

Compound heterozygot mutation C282Y/H63D anses inte ensam vara tillracklig for att
orsaka en jéarninlagring i levervévnad. Oftast finns det minst en bidragande orsak till
jarninlagring (se sekundar hemokromatos). Patienter med C282Y/H63D bor utredas
vidare med MRI/leverbiopsi.

Heterozygot

Heterozygot genuppséttning (C282Y /vildtyp) ger inte jarninlagring, med undantag av
kombination med ogynnsam 6vriga faktor som leversteatos, alkoholéverkonsumtion,
AAT-brist eller annan leversjukdom. Patienter med C282Y /wildtyp kan utredas vidare
med MRI.

Utredning

A) Initial utredning via inremitterande vardgivare

Vid klinisk misstanke om hemokromatos ska kompletterande anamnes avseende
riskfaktorer tas och féljande prover enligt Block A ska analyseras via
primarvarden/inremitterande ldkare. Fib 4-ska alltid beraknas.
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Screening kliniska tecken Fragestallning

Jarnévermattnad?

Om uppenbara riskfaktorer finns, eliminera
dessa, upprepa efter 3 manader (alkohol, for
lite motion, dvervikt)

jarnstatus (Tsf, S-Fe, transferrin, TIBC)

Block A
blodstatus (Hb, LPK, TPK, MCH, MCHC, MCV, EVF) anemi? Annan benmargssjukdom?

Retikulocyter anemi? Annan benmargssjukdom?

screening systemisk inflammation
ALAT, ASAT, Bilirubin, ALP, CRP, SR, APTT och leverpaverkan?

Berdkna Fib-4

Anamnes: komorbiditet, rokning, alkoholkonsumtion

k 6 ikt?
Status: hjarta, lunga, buk, BMI Organskada, Svervikt

Resultat i Block A bor utifran Ferritinvade och Tsf foranleda vidare atgarder enligt
Block B for att utesluta vanliga orsaker till hyperferritemi och sekundar hemokromatos
(se kap 4).

Om Ferritin och Tsf >45 fortsatt &r forhojda efter 3 manader trots eliminering av
riskfaktorer ska HFE genotyp analyseras av remitterande lakare. Om HFE genotyp
pavisar Hemokromatos typ 1 ska en remiss innehallande anamnes och
undersdkningsfynd sam biokemi skickas till en specialistmottagning som ska bedéma
patienten med ett fysiskt besok.

Vid negativt HFE och heterozygot genuppséttning (C282Y/normal) maste
utredningsansvarig lakare inom primarvarden utesluta vanliga bakomliggande faktorer
enligt utredningsmall i Block B innan remiss skickas till specialistmottagning.

Om Tsf < 45% och hyperferritinemi <1000 pg/L fortsatt ar oklar efter utredning enligt
Block B rekommenderas remiss till magtarmmottagningen. Vid férekomst av fettlever
(MASLD) och Ferritin < 1000 pg/L rekommenderas arliga prover pa vardcentralen.
Vid forekomst av fettlever och Ferritin > 1000 pg/L ska HFE genotyp analyseras och
en remiss ska skickas till magtarmmottagningen nar provet nér analyserat.

Om andra sjukdomar ligger bakom hyperferritinemin ska grundsjukdomen behandlas
och patienten bor inte erbjudas venesectio.
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Vid hyperferritinemi, Tsf >45%

e Kontrollera om Ferritin och Tsf efter 3 manader och efter att alla riskfaktorer
eliminerats

e  Om fortsatt forhojt efter 3 manader: HFE genotypning for att utesluta hemokromatos typ 1

e Remiss till gastroenterolog vid positivt HFE test (homozygot C282Y/C282Y eller compound
heterozygot C282Y/H63D)

e Vid negativt och heterozygot HFE test: uteslut vanlig komorbiditet sdsom metabolt
syndrom, inflammation, malignitet, alkoholéverkonsumtion, viral hepatit, hematologiska
sjukdomar och hjartsvikt enligt “Block B, vid hyperferritinemi, Tsf <45%

Vid hyperferritinemi, Tsf <45%

tillhérande provtagning/diagnostik

| ifferentialdiagnoser
Uteslut differentialdiagnose (kursiv ingdr i Block A)

Ska alltid tas:
alkoholéverkonsumtion? B-PEth
inflammation? Malignitet? SR, CRP, CK,

Block B HbAlc, fP-glukos, blodtryck, triglycerider, blodfetter,

?
metabolt syndrom? Alb/krea-kvot

hjartsvikt? EKG, blasljud

hematologiska sjukdomar bloddiff

Pa indikation:

Vid Ferritin >1000 pg/L, normal Tsf HFE genotypning innan remiss till gastroenterolog

Inflammation? Malignitet? riktad radiologi vid specifik misstanke

anemi? anemiutredning

ultraljud buk

. 1o
fettlever vid dvervikt: typiskt Gr ALATSASAT

ASAT, ALAT, bilirubin, ALP, PK, APTT, ANA, SMA,

akut leverskada/viral hepatit? . . .
Ceruloplasmin, elfores, hepatitserologi

hjartsvikt? vid symtom NT-proBNP

Rubrik: Lever Hemokromatos
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B) Utredning pa magtarmmottagningen
1. Anamnes och status

Anamnes och status avseende symtom for hemokromatos: Hjarta, lunga, hud, buk, ledvark,
leverstigmata

2. Gentest for HFE hemokromatos

Ska vara tagen pa primarvarden

e Hos alla patienter med TSF >45%
e Hos patienter med porphyria cutanea arda, chondrocalcinos, HCC, typ 1
diabetes

| séllsynta fall kan det finnas atypiska mutationer i HFE genen. Om HFE genotypning &r
negativ och MR lever/leverbiopsi visar oforklarlig jarninlagring kan HFE sekvensering
vara av varde.

3. Ovrig utredning vid konstaterad HFE hemokromatos och/eller férhojt S-Ferritin:

Alla patienter

HbA1c, fP-Glukos

ultraljud lever, leverelasticitetsmatning

vid symtom

NT-proBNP, UCG

S-Testosteron

S-TSH, T4

DXA

CT buk/MR lever vid misstanke om malignitet

rontgen av leder vid ledbesvar

e Komplettera eventuellt med prover fran Block B
e Alla patienter med hemokromatos ska genomga en elasticitetsmatning av
levern

4. Icke HFE hemokromatos

Provtagning for sallsynta hemokromatosgener rekommenderas vid
e Negativt HFE gen och
e pavisad jarninlagring i MR eller leverbiopsi
Rubrik: Lever Hemokromatos 5
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vid kvarstaende misstanke pa hemokromatos trots negativ HFE genmutation
komplettering med Hepcidin kan differentiera mellan olika tillstand

Genetisk analys av Tfr2, SLC40A1, HAMP, HJV. Dessa kan analyseras via Remiss
Klinisk genetik och samtliga gener analyseras i en panel.

Remiss: Remiss genetisk analys
Provtagning: Ovriga genetiska analyser, formedl. prov/tolkning analysresultat (framst
VGR) - Labbutbud

5. MR undersokning
En MR unders6kning kan bidra till att bestdmma jarnhalten i levern (Liver iron content =
LIC) och ska kunna ersétta en leverbiopsi. Detta ar av varde om

utredningen med S-Ferritin, transferrinmattnad och HFE gentest ar inkonklusiv

flera bakomliggande orsaker till férhéjda varden S-Ferritin finns

S-Ferritin stiger kontinuerligt och andra orsaker till hyperferritinemi eliminerats.

Vid S-Ferritin >1000 pg/L rekommenderas MR undersokning

Vid S-Ferritin 200-1000 pg/L rekommenderas kontroll av anamnes med kompletterande
prover avseende andra bakomliggande faktorer for hyperferritinemi innan remiss skickas
for MR.

Anpassade grénsvéarden enligt Wood et al:

jarninlagring i levern

Granser [T2*ms] Jarn [mg/g torrvikt]
normalt >14 ms <2
mild inlagring 5,3-14ms 5-2
mattlig inlagring 2,6-53ms 10-5
kraftig inlagring <2,6ms >10

Remiss ska skickas i Agfa som en sedvanlig remiss MR lever med fragestallning
’jarnkvantifiering”.
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Har nagra exempel pa tillstand som kan ge 6kad jarninlagring i levern.

Ingen eller mattligt 6kad

Okad jarninlagring (>50 umol/g)

jarninlagring (<50 Hog transferrinmattn. Lag/Normal
pmol/g) transferrinmattnad
inflammation hemokromatos typ 1 Aceruloplasminemi
cellnekros hemokromatos typ 2 Ferroportinrubbning
alkohol hemokromatos typ 3 jarntillforsel
metabolt syndrom Leversjukdom under
utveckling
Hyperthyroidism Dyserythropoes

porphyria

Gaucher disease

Hereditar hyperferritinemi

jarntillforsel

Leverbiopsi
Indikationer:

¢ vid konstaterad hemokromatos: Leverbiopsi rekommenderas vid S-Ferritin
>1000 (hog risk for levercirros) for att bedoma fibrosgrad, grad av
jarnforekomst i levern om inte fibrosgraden kan bestammas pa annat satt

e vid forhojd leverelasticitet >12-15 kPa for att bekréfta forekomst av fibros och
vid mattligt forhojd leverelasticitet 6,4-12 kPa for att utesluta fibros.

e vid hyperferritinemi samt kliniska fynd som kan tala for alkoholhepatit,

autoimmun hepatit.

e vid heterozygot genuppsattning med komplicerande faktorer (leversteatos,
alkoholéverkonsumtion, AAT-brist) kan levebiopsi 6vervagas.

Fordelning av jarn i vavnad vid olika tillstdnd (Subramanian, 2007):

Jarninlagringen kan vara parenkymatds eller mesenkymal beroende pa bakomliggande
sjukdom. Vid dysmetabolic iron overload syndrome (DIOS, se kap. 4) har samtliga

inlagringsvarianter upptackts. Efterfljande tabell ska anses som ett stod i tolkningen av

histopatologi.
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parenkymatost mesenkymalt blandbild
hepatocyter Kupffer makrofager

oftast mer periportalt hela loben
Hemokromatos typ 1-3 Ferroprotein disease sekundar jarnbelastning

Aceruloplasmin kronisk hepatit MDS

Dysmetabolic iron overload
DIOS DIOS
syndrom (DIOS)
alkohol levercirros Alkohol, MASLD

Levercirros i sig behover inte faststallas histologiskt, alternativa metoder for detta innefattar
e elastografi for fibrosgradering
e ultraljud lever eller datortomografi med kontrast med cirrosfragestallning
e labdiagnostik och klinik i kombination med ovanstaende

e Hepcidinivaer, transferrinméattnad och histologi (Bergamaschi, Villani)

Vid hereditar sjukdom:

Genetisk _— . . . -
. arftlighet gen alder fenotyp Tsf histologi Hepcidin
sjukdom
leversjukdom
Typ 1 Autosomal HFE alla atralgi
. . . k
hemokromatos recessiv Hepcidin regulator aldrar diabetes T parenkym Vv
hjdirtsvikt
Typ 2a Autosomal HIvV e
hemokromatos recessiv Hepcidin regulator <30 hjartsvikt T parenkym v
Typ 2b Autosomal HAMP .
P . Degradering Ferroprotein <30 hjéirtsvikt ™ parenkym 0
hemokromatos recessiv ; .
minskad cellular jarnexport
Typ 3 Autosomal TFR2 e
hemokromatos recessiv Hepcidin regulator <30 hjartsvikt T parenkym T
Typ 4a
hemokromatos/ Autosomal FPN1/SLC40A1 alla leversjukdom
. . loss-of-function FPN 1 o . /&> | makrofager ™
Ferroprotein dominant . i aldrar anemi
minskad cellular jarnexport
disease
leversjukdom
Typ 4b Autosomal F_PNl/SLC_40A1 alla atralgi
. gain-of-function FPN1 . . ™ parenkym ™
hemokromatos dominant ) N . aldrar diabetes
resistent for Hepcidin X
hjéirtsvikt
Hereditar
h ferriti i -
yperferritinemi Autosornal L-FT IRE . .
/ . mutation och uppreglering barn katarakt & ingen okant
dominant
Cataract L Ferritin
syndrome
Rubrik: Lever Hemokromatos 8
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Benign Autosomal . L'FT_ . alla inga . w
h ferritinemi dominant okad glykolisering, Okad aldrar symtom < ingen okant
yperte utsénding av Ferritin i blod y
anemi
Autosomal cpP diabetes
Aceruloplasmin . . 20-60 . arenkym
P recessiv minskad efflux av jarn retinal degen. v P ¥ v
psykiatriska
Rubrik: Lever Hemokromatos 9
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Vid forvarvd sjukdom

jarnovermattnad

Forvard sjukdom transferrinmattnad jarninlagring Hepcidin
Inflammation N s makrofager A
Kronisk leversjukdom variabel makrofager och parenkym N
makrofager och parenkym
Metabolt syndrom /e /N
Transfusionrelaterad . .
variabel makrofager och parenkym variabel

Rubrik: Lever Hemokromatos

Dokument-ID: SU9882-597462984-132

Version: 1.0

10



OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehallet.

8. Utredningsflode

Foreslaget flodesschema vid utredning av oklar 6kad transferrinmattnad och oklar hyperferritinemi:

Transferrinmnattnad >45%
S-Ferritin >200 (kvinna)
S-Ferritin >300 (mén)

Transferrinmnéattnad <45%
S-Ferritin >200 (kvinna)
S-Ferritin >300 (man)

HFE genotyp neg
v 7
Oforklarlig MR jarnkvantifiering om S-Ferritin
jarnévermattnad >1000 pg/L
Alkoholrelaterad leversjukdom?
Om S-Ferritin <1000 pg/L och normal MASLD?
Tsf: diskutera med gastroenterolog Metabolt syndrom?
. . . Viral hepatit?
Overvag leverbiopsi Akut leversvikt?
® Inflammation?
v Hematologisk sjukdom?
Oforklarlig inlagring av
jarnilevern
T v
v \ Oférklarlig

hyperferritinemi?

Sekvensering av HFE och
Non-HFE hemokromatos gener

A 4

v

Non-HFE hemokromatos Aceruloplasminaemia

Sallsynta HFE genvarianter H\(perfe;;tT;emTc;;r:égyndrome

9. Bedémning om stabil sjukdom

Patienten anses ha en stabil hemokromatos nar det inte finns nagon organskada och néar lékare
pa specialistmedicin bedomer att bidragande faktorer till hypeferritinemi sasom metabola
syndromet kan handlaggas inom priméarvarden enligt rutin.

Patienter med leverfibros grad 3-4, hjartsvikt eller annan organskada till f6ljd av hemokromatos
far remitteras till vederbdrande enhet for fortsatt uppfoljning.

Rubrik: Lever Hemokromatos 1
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Behandling

Venesectio

Venesectio &r forstahandsval vid behandling av hemokromatospatienter. Patienter med
stabil hemokromatos typ 1 (C282Y/C282Y eller C282Y/H63D) ska remitteras till
primarvarden for initiering av venesectio samt uppfdljning och provtagning
(diarienummer OSN 2025-00038).

Lakare pa specialistmottagningen skriver detaljerad information i remissen till
primarvarden enligt nedanstaende remissmall.

Vid akut leversvikt eller annan grav dekompensation ska patienten paborja venesectio
pa specialistmottagningen.

Behandlingsregime och provtagning vid venesectio

Venesectio R
) . malvirde . .
Behandlingstyp Provtagning frekvens . Provtagning och atgarder
T S-Ferritin
Uppfoljning
e Hb infor varje tappning
Behandlingsstart ® S-Ferritin efter 10-12 tappningar,
vid tecken till leversvikt s ) 400 ml darefter var 4. tappning
. Specialistmottagning ] <50 pg/L B
(encefalopati, PK >1,5) varje vecka e om Hb <120 g/L, 6ka
eller annan organsvikt tappningsintervall
e om Hb <110 g/L, pausa i 2 veckor
® Hb infor varje tappning
Behandlingsstart 400 ml ® S-Ferritin efter 10-12 tappningar,
utan tecken till vardcentralen varje-varannan <50 pg/L darefter var 4. tappning
organsvikt vecka e om Hb < 120 g/L, minska frekvenser
e om Hb < 110 g/L, pausa i 2 veckor
. oHb infor varje tappning
. . vardcentralen 400 ml N .
Underhallsbehandling 50-100 pg/L eS-Ferritin var 6. manad

blodcentralen var 3.-4. manad

eSka ta Omeprazol 20 mg 1x1

Ovrig provtagning:

organskada

aterbesok

Prover/utredning

Steatos, fibros 0-2

Fysiskt aterbesok till sjukskoterska
Vart 5. ar

Blodstatus, elstatus, leverstatus (inkl.

ASAT), P

K, HbAlc, S-Ferritin, S-jarn,

transferrinmattnad

Vikt, langd, BMI,
Ultraljud lever

Ingen steatos, ingen
fibros

Inget fysiskt aterbesok
Prover var 5. ar

Blodstatus, elstatus, leverstatus (inkl.
ASAT), PK, HbAlc, S-Ferritin, S-jarn,

transferrinméttnad
Vikt, langd, BMI
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Remiss till Blodcentralen:

Beakta mojligheten for remiss till blodcentralen som kan for 6vrigt tappa friska
patienter 18-65 ar 4 ganger per ar. Det ar bara patienter med underhallsbehandling som
ar aktuella for blodcentralen.

Ordination av Omeprazol

Omeprazol minskar upptaget av jarn och minskar tappningsfrekvensen. Lakare pa
specialistmottagningen kan initiera receptforskrivning vid forsta besoket, darefter kan
fortsatt receptfornyelse ske via primarvarden.

Kelerare
Kelerare anvénds inte vid primar hemokromatos. De &r endast aktuella vid
jarnbelastning orsakade av blodtransfusioner pga. anemisjukdomar.

Vid levercirros och portal hypertension

Patient med faststélld levercirros och portal hypertension ska foljas upp och behandlas
i enlighet med Nationella VVardprogrammet for levercirros 2022 och Baveno VII
riktlinjer.

Hyperferritinemi och sekundar hemokromatos
Hyperferritinemi

Ett forhojt S-Ferritin har endast ett positivt prediktivt varde pa 1.6 - 17.4% for
hemokromatos. S-Ferritin ar forhojt vid olika tillstand t.ex. vid pga. akutfas-
produktion/inflammation (CRP, SR?), kronisk alkoholkonsumtion (B-PEth?),
cellsonderfall (ASAT, ALAT, CK, LD?), metabolt syndrom, tumér (SR, radiologi?),
MASLD.

Rekommendation:

Forhojda varden av S-Ferritin och transferrinmattnad ska kontrolleras om ca 3 manader
efter alla riskfaktorer eliminerats (alkohol, lakemedel) och om ingen akut indikation
for utredning finns. Kvarstar misstanke om hemokromatos samt bidragande sekundéra
orsaker, gor genotypning eller sekvensering av HFE och icke-HFE hemokromatos
gener.

Sekundar hemokromatos kan vara

Rubrik: Lever Hemokromatos 13
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=  medfddd: thalassemia major, hemolytisk anemi, sickelcellsanemi, pyruvatkinasbrist,
kongenital dyserytropetisk anemi (CDA), hereditar sfarocytos, X-kromosomkopplad
hereditar anemi.

= FOrvarvad: sideroblastisk anemi, refraktar anemi med ringsideroblaster, idiopatisk
myelofibros, aplastisk anemi, exogen jarntillforsel, annan leversjukdom med
hepatocytsonderfall, alkohol.

Rekommendation:

Vid misstanke om sekundér hemokromatos, eliminera om mojligt eventuell orsak och
kontrollera om blodprover efter 3 manader. VVenesectio rekommenderas inte hos
patienter med sekundar hemokromatos eftersom de lider av en kronisk anemi.
Jarnkelerare visat sig forhindra komplikationer och tidig dodlighet i
jarnbelastningsanemier, sdsom hos patienter med thalassemi.

Dysmetabolic iron overload syndrome (DIOS) kannetecknas av

e hyperferritinemi

e normal eller stegrad transferrinmattnad

e en eller flera komponenter av det metabola syndromet (hypertoni, obesitas, hyperlipidemi,
avvikande glukosmetabolism, fettlever)

e mild jarninlagring i lever pa MR eller leverbiopsi

Venesection vid hyperferritinemi

Det finns idag inga riktlinjer eller konsensusbeslut om patienter med DIOS, MASLD
och hyperferritinemi ska genomga venesectio. Flera studier har forsokt att utvardera
effekten av venesectio med varierande och motsagelsefulla resultat. Vissa studier visar
dock att forhojda ferritinvarden ar associerade med hogre risk for diabetes mellitus typ
2, metabolt syndrom, hjartinfarkt, stroke, hogre aktivitet i MASLD och att hogt ferritin
ar en oberoende prediktor for cirros. Venesectio har dven visat sig minska risken for
HCC hos patienter med hepatit C, minska nivaer av TGF-v1 som gynnar fibrogenes, ha
positivt effekter pa insulinresistens och transaminaser och gav en minskad histologisk
MASLD aktivitetsindex. En studie som jamforde venesectio med livsstilsrad visade att
venesectio minskade Hb, transferrinméttnad, ferritin, ALAT, GGT, kolesterolvarden
och triglycerider medan kostrad minskade aven glukos men inte transferrinméttnad.

Manga studier ifragasatter nyttan med att gemomfora en venesectio hos dessa
patientkategorier, da livstilsforandringar anses vara lika effektiv och mindre kostsam
och resurskrévande.
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Var rekommendation dr att utfora venesectio hos patienter med hyperferritinemi
>1000 pg/L vid DIOS, metabolt syndrom, eller elastografivarden &r motsvarande F2
eller hogre. Det ar dven Onskvért att patienten eliminerar samtliga riskfaktorer.
Tappningsintervall kan férlangas till 1 gang med manad. Malvérde av S-Ferritin kan
ligga pa <300 pg/L.

En nyligen publicerad artikel i Lakartidningen rekommenderar MR forst vid S-
Ferritinvarden >1000 pg/L. Var erfarenhet ar dock att mild-mattlig jarninlagring kan
finnas redan vid lagre Ferritinvarden och foreligger andra riskfaktorer sasom metabolt
syndrom kan venesectio vara fordelaktig for patienten om MR lever visar
jarninlagring. Som bakgrund kan ndmnas att andra expertgrupper rekommenderar
venesectio redan vid mild jarninlagring pa 4-5 mg/g jarnhalt i levern.

Tillstand Rekommendation
DIOS, metabolt syndrom Venesectio
elastografi motsvarande >F2 Tappningsintervall 1 gang /méanad
S-Ferritin >1000 pg/L Malvarde S-Ferritin <300 pg/L
S-Ferritin 400-1000 Venesectio
Riskfaktorer (hypertoni, hyperlipidemi, Tappningsintervall 1 géng /manad
diabetes mellitus typ 2, metabolt syndrom) Malvarde S-Ferritin <300 pg/L
MR lever visar jarninlagring

Remissbeddmning och uppféljning
Remissbeddémning

Remissbeddmmande gastroenterolog ska sakerstélla att Block A och Block B &r
utforda via inremitterande vardgivare. | de flesta fall foreligger redan svar pa HFE
genotypen och patienter med konstaterad hemokromatos ska erbjudas ett fysiskt besok
pa magtarmmottagningen.

Inkommande remisser till magtarmmottagningen bor prioriteras enligt féljande princip:

<3 manader: S-Ferritin 200-1000, inga tecken till organisk paverkan

<1 manad: S-Ferritin 200-1000 med paverkade leverprover eller engagemang av andra
organ; S-Ferritin >1000 utan uppenbar organpaverkan

< 2 veckor: S-Ferritin >1000 med organpaverkan
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Remissmall till primarvarden for venesectio och uppféljning
Patienter med stabil hemokromatos och utan organskada ska remitteras till
primarvarden for venesectio och uppféljning.

For remiss till primarvarden ska nedanstaende mall anvandas. Kursiv text anger
exempeltext. Lakare pa specialistmottagning maste specificera provtagning vid
venesectio och vid uppféljning.

- Behandlingsansvarig ldkare inom gastroenterologi: Namn lakare

- Patient ID: LOXXXXXX-XXXX

- Remissdatum 2023-05-12

- Diagnos som foranleder venesectio: Hemokromatos
- Aktuellt Hb, EVF, ferritin 141, 0.45, 856

- Onskad tappad volym (400 ml blod per tappning) 400 ml

- Onskat initialt tappningsintervall (se nedan) varje vecka

- Provtagningsintervall: enligt tabell

Behandlingsregime och
provtagning vid venesectio”
och ”9vrig provtagning”.

- Malvarde pa S-Ferritin: 30-50 pg/L, da 6vergang till
underhallsbehandling, kan
droja 2 ar

Ovrigt

Anhorigscreening

1:a gradens anhoriga > 18 ar till patienter med HFE-hemokromatos ska screenas med S-Ferritin
och Tsf. Screening ska repeteras vart 5. Ar. Vid forhdjt S-Ferritin och Tsf ska HFE genotypning
genomforas. Foréldrar kan kontrollera leverstatus, S-Ferritin och Tsf om de har symtom.
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Specialfall

C282Y homozygot, S-Ferritin <50 |ingen venesectio

C282Y homozygot, S-Ferritin 50-100 |underhallsbehandling

intensiv tappning fram till S-Ferritin <50, darefter

C282Y homozygot, S-Ferritin >100 underhalisbehandling

C282Y homozygot, S-Ferritin <100, [edvervig skicka prover till annan lab
hog transferrinméttnad trots frekventa|edvervag MR lever jarnkvantifiering, vid 6kad jarninlagring

tappningar dubblera venesectiofrekvens
Heterozygot C282Y e ingen tappningsindikation
Homozygot H63D e individuell bedomning
Homozygot S65C e venesection var 4. manad pa prov

e motsédgelsefulla resultat, inga riktlinjer
e livstilsdndringar
e venesectio 4 ggr per ar

DIOS, NAFLD, Hyperferritinemi

Ansvar

L akare pa sektionen for Gastroenterologi och Hepatologi, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset

Sektionschefer samt VOL ansvarar for att rutinen ar kand och efterfoljs.

Uppfdljning, utvardering och revision

Sektionschef ansvarar for regelbunden uppféljning och utvardering av verksamhetens

rutiner.

Revideringsansvarig ar innehallsansvarig eller dennes av sektionschef utsedd erséttare.
Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i Melior om rutinen ar kopplad till patient.
Ovriga orsaker till avsteg fran rutinen rapporteras i MedControl PRO.

Relaterad information

Diagnoskod E83.1 Rubbningar i jarnomsattningen

Dokumentation

Styrande dokument arkiveras i Barium. Redovisande dokument ska hanteras enligt
sjukhusets géllande rutiner for arkivering av allménna handlingar.
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