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Резюме
Первичный гемохроматоз относится к наследственному аутосомно-рецессивному заболеванию, ас-
социированному с мутацией гена насыщения тканей железом (HFE), патогенетическим механизмом 
которого является высокая абсорбция железа в кишечнике, приводящая к избыточному накоплению 
железа в органах и тканях, преимущественно в печени, поджелудочной железе, сердце, гипофизе, 
яичках, последствием чего является развитие фиброза и недостаточности этих органов. Генотипиро-
вание на носительство мутаций HFE-гена является основным методом верификации гемохроматоза. 
Наличие генотипа C282Y/C282Y в сочетании с проявлениями перегрузки железом относится к диа-
гностическим критериям заболевания. Базисным лечением пациентов с гемохроматозом являются 
флеботомии, которые могут сочетаться с назначением хелаторов железа, симптоматической терапией.
Клинический случай первичного гемохроматоза у мужчины 48 лет представляет интерес ввиду дли-
тельного персистирования отдельных манифестных (симптомных) проявлений гемохроматоза и вери-
фикации заболевания только после декомпенсации сердечно-сосудистой патологии и проведения маг-
нитно-резонансной томографии (МРТ) грудной полости. После установления окончательного диагноза 
и назначения лечения у пациента наблюдается положительная динамика клинических симптомов, 
данных лабораторно-инструментальных исследований.
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Abstract
Primary hemochromatosis refers to a congenital autosomal recessive disease associated with a mutation 
of the homeostatic iron regulator (HFE gene), whose pathogenetic mechanism is increased iron absorption 
in the intestines, which leads to excessive accumulation of iron in organs and tissues, mainly in the liver, 
pancreas, heart, pituitary gland, testicles. The consequence of the disease is the development of fibrosis and 
insufficiency of these organs. Genotyping of HFE gene mutations is the main method of hemochromatosis 
verification. The presence of the C282Y/C282Y genotype in combination with iron overload manifestations 
is a diagnostic criterion of the disease. The basic treatment of patients with hemochromatosis is phleboto-
my, which can be combined with the prescription of iron chelators, symptomatic therapy. 
A clinical case of primary hemochromatosis in a 48-year-old man is of interest due to long-term persistence 
of certain symptomatic manifestations of hemochromatosis and verification of the disease only after decom-
pensation of a cardiovascular pathology and magnetic resonance imaging (MRI) of the thoracic cavity. After 
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obtaining the final diagnosis and treatment, the patient showed positive dynamics of clinical symptoms, 
laboratory and instrumental data.
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Введение
Гемохроматоз является HLA-ассоцииро-

ванным врожденным заболеванием, насле-
дуемым по аутосомно-рецессивному типу, 
связанным с высоким всасыванием железа 
гастроинтестинальной слизистой оболочкой, 
ведущим к патологическому отложению из-
бытка железа в печени и других органах [1–
4]. Типичный возраст начала заболевания у 
мужчин составляет 40–60 лет, женщин — в 
постменопаузальный период. Клиническими 
критериями гемохроматоза являются сим-
птомы поражения органов пищеварения 
(упорные боли в животе, гепатомегалия, по-
вышение печеночных ферментов), крово-
обращения (кардиомиопатия, нарушения 
ритма и проводимости, артериальная гипер-
тензия, прогрессирующая недостаточность 
кровообращения, резистентная к терапии), 
эндокринной системы (сахарный диабет, 
инсулинорезистентность, гипофизарный 
гипогонадизм, гипокортицизм, гипотироз), 
мышечно-суставной системы (атипичная 
артропатия: боль, отек, деформация, огра-
ничение подвижности, рентгенологиче-
ски — хондрокальциноз, периартикулярное 
субпериостальное рассасывание кости, су-
жение суставной щели), кожи (диффузная 
пигментация кожи (меланодермия)) [5–8]. 
Классической симптоматикой на поздней 
стадии заболевания является гепатомегалия, 
сахарный диабет, гиперпигментация кожи 
[5, 9–11].

Маркерами перегрузки железом являют-
ся сывороточный ферритин (СФ), коэффи-
циент насыщения трансферрина железом 
(НТЖ). При НТЖ более 45 % при СФ более 
250 мкг/л у мужчин или СФ более 200 мкг/л 
у женщин требуется повторное определение. 
Генотипирование на носительство мутаций 
HFE-гена проводится при повторном НТЖ 

более 45 % или СФ более 200 мкг/л, а также 
сибсам пациентов с гемохроматозом [5, 12].

Диагностическим критерием гемохрома-
тоза является генотип C282Y/C282Y в соче-
тании с проявлениями перегрузки железом. 
При выявлении генотипов H63D/H63D и 
C282Y/H63D требуется дополнительная ди-
агностика для уточнения вторичной пере-
грузки железом [5, 13].

Лечение гемохроматоза включает флебо-
томии, хелаторы железа, симптоматическое 
лечение сахарного диабета, артропатии, ги-
погонадизма, поздней кожной порфирии, 
общие мероприятия: ограничение потребле-
ния алкоголя, избыточного введения вита-
мина С, продуктов питания, богатых желе-
зом, употребление продуктов, снижающих 
абсорбцию железа [2, 5–7, 14–15].

Контроль значений СФ осуществляется 
через каждые 10–12 флеботомий. Избыток 
железа считается мобилизированным, ког-
да значение СФ опускается ниже 50 нг/мл; 
в таких случаях частоту флеботомий умень-
шают, измерения СФ повторяют чаще. При 
значениях СФ ниже 25 нг/мл проведение 
флеботомий необходимо временно прекра-
тить и затем проводить поддерживающие 
флеботомии с интервалом, позволяющим со-
хранять значение СФ 25–50 нг/мл [5].

Случай из клинической практики
Пациент — мужчина 48 лет, доставлен 

бригадой скорой медицинской помощи в 
центральную районную больницу в октябре 
2019 г. с жалобами на боль в грудной клетке, 
одышку, головокружение, спутанность со-
знания, выраженную слабость. 

В течение многих лет (более 10) пациент 
предъявлял жалобы на выраженную общую 
слабость, повышенную утомляемость, боли 
в мелких суставах кистей рук, изменения 
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со стороны кожи (темный цвет на открытых 
частях тела (лицо, шея, руки), сухость, шелу-
шение). В 2018 г. диагностированы гипого-
надизм, сексуальная дисфункция и сахар-
ный диабет, по поводу которых наблюдался 
у уролога и эндокринолога, принимал омна-
дрен и метформин. 

Из центральной районной больницы с 
диагнозом «Инфекционно-аллергический 
миокардит» пациент был переведен в уч-
реждение «Гомельский областной клиниче-
ский кардиологический центр», где ему был 
выставлен клинический диагноз:

Основной: инфекционно-аллергический 
миокардит, подострое течение, неуточнен-
ной этиологии, тяжелое течение. Недоста-
точность аортального клапана 1-й степени, 
митрального клапана 3-й степени, трикуспи-
дального клапана 3-й степени. Аневризма 
верхушки левого желудочка с пристеночным 
тромбом. Частая желудочковая экстрасисто-
лия (по Холтеровскому мониторированию 
электрокардиограммы (ХМ ЭКГ)).

Осложнения основного: Н 2б. Застойная 
печень. Малый двусторонний гидроторакс.

Сопутствующий: дислипопротеидемия. 
Сахарный диабет 2 типа. Вторичный (гипо-
гонадотропный) гипогонадизм. Цервикал-
гия, синдром вестибулопатии, люмбалгия, 
мышечно-тоническая форма. Умеренный 
болевой синдром.

При контрастном исследовании грудной 
клетки выявлено небольшое количество жид-
кости в плевральных полостях шириной до  
8 мм слева и до 17 мм справа, справа — за-
тек по междолевой плевре в верхних отделах. 
В правой доле печени (проекция 8-го сегмен-
та) — подкапсульная киста до 7 мм. Дефек-
тов контрастирования в русле легочной ар-
терии на уровне ствола, главных, долевых, 
сегментарных ветвей не выявлено. Главные, 
долевые, сегментарные бронхи проходи-
мы. Лимфоузлы средостения не увеличены. 
Восходящий отдел аорты — 28 мм, ствол 
легочной артерии — 28 мм, правая ветвь —  
21 мм, левая — 20 мм. В теле Th 6 слева име-
ется участок трабекулярной перестройки по 
типу гемангиомы, аксиально до 6 × 14 мм.

При эхокардиографии (ЭхоКГ) выяв-
лен гипокинез базального переднего, перед-
не-перегородочного, нижне-перегородоч-
ного, нижнего, заднего, бокового, среднего 
передне-перегородочного, нижне-перего-
родочного, нижнего, заднего, бокового сег-
мента, аневризматическое выпячивание 
верхушечного переднего, перегородочного, 
нижнего, бокового сегмента. Пристеночный 

тромб левого желудочка (ЛЖ) 16 × 20 мм. 
М-режим: конечно-диастолический объем 
(КДО) ЛЖ — 180 мл, конечно-систоличе-
ский объем (КСО) ЛЖ — 135 мл, ударный 
объем (УО) ЛЖ — 45 мл, фракция выбро-
са (ФВ) ЛЖ — 25 %. В-режим: КДО ЛЖ —  
178 мл, КСО ЛЖ — 120 мл, УО ЛЖ — 42 мл, 
ФВ ЛЖ — 23 %.

При коронарографии сердца с контра-
стированием гемодинамически значимых 
стенозов коронарных артерий не выявлено. 

Пациент был направлен в лабораторию 
хронической сердечной недостаточности Ре-
спубликанского научно-практического цен-
тра «Кардиология», где в марте 2020 г. вы-
полнена МРТ грудной полости с контрастным 
усилением, МРТ мягких тканей с контраст-
ным усилением, МРТ сердца, МРТ брюшной 
полости без контрастного усиления. Заклю-
чение МРТ: расширение ЛЖ, левого предсер-
дия (ЛП), правого предсердия (ПП), право-
го желудочка (ПЖ). Нарушение глобальной 
и локальной сократительной функции ЛЖ  
(ФВ — 25 %) и ПЖ (ФВ — 21 %). Постинфар-
ктный фиброз миокарда ЛЖ. МР-признаки 
могут соответствовать гемохроматозу, ре-
комендована корреляция с клинико-лабо-
раторными данными, дообследование МРТ 
сердца (Т2*).

Дополнительно проведена МРТ мягких 
тканей без контрастного усиления, МРТ 
грудной полости без контрастного усиления, 
МРТ сердца для оценки кардиальной анато-
мии и функции без контрастного усиления; 
Т1-, Т2-, Т2*-релаксометрия миокарда (Т1-, 
Т2-, Т2*-mapping) с кардиосинхронизацией. 
Получены изображения сердца в стандарт-
ных проекциях по длинной и короткой оси: 
HAS Cine, преконтрастная Т1-релаксометрия  
(Т1-mapping), Т2-релаксометрия, Т2*-релак-
сометрия сечения — Т2*-релаксометрия.

Т1-mapping, Т2-mapping: при релаксоме-
трии значения времени релаксации Т1 и Т2 
миокарда ЛЖ значительно снижены. Значе-
ния времени Т2*-релаксации миокарда ЛЖ 
составляют 6–9 мс, что соответствует тяже-
лой степени повышения уровня железа в ми-
окарде.

Снижена интенсивность МР-сигнала от 
паренхимы печени (частично в зоне скани-
рования) в Haste, последовательностях Cine. 
МР-признаки тяжелой степени повышения 
уровня железа в паренхиме печени: при 
Т2*-релаксометрии значения времени релак-
сации печеночной паренхимы значительно 
снижены — 0–0,5 мс.

Заключение: МР-картина гемохроматоза 
(тяжелая степень), рекомендована корреля-
ция с клинико-лабораторными данными.
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Применение неинвазивного метода ди-
агностики МРТ Т2* упростило количествен-
ную оценку отложения железа в печени и 
устранило необходимость в биопсии печени 
у большинства пациентов [7, 10].

В Республиканском научно-практи-
ческом центре «Кардиология» выполнена 
трансторакальная эхокардиография. За-
ключение: аорта не расширена. Аортальный 
клапан: фиброз створок, SAK (Д-режим) = 
2,6 см2, SAK (B-режим) = 3,7 см2. Аорталь-
ная регургитация минимальной степени.  
ЛЖ значительно расширен. Гипертрофии 
миокарда ЛЖ нет. Сократительная спо-
собность миокарда ЛЖ снижена, ФВ по 
Симпсону — 35 %. Нарушение локальной 
сократимости миокарда ЛЖ. Нарушение 
диастолической функции ЛЖ по рестрик-
тивному типу. Миокард верхушки ЛЖ по-
вышенной трабекулярности. Нельзя исклю-
чить признаки некомпактности миокарда 
верхушки ЛЖ и средних сегментов передней 
и боковой стенок ЛЖ. ЛП значительно рас-
ширено, преимущественно в длиннике. Ми-
тральный клапан: фиброз створок, митраль-
ная регургитация 2-й степени. ПП умеренно 
расширено преимущественно в длиннике. 
ПЖ не расширен. Незначительно снижена 
сократимость миокарда ПЖ, ФИП — 33 %, 
TAPSE — 14 мм. Трикуспидальный клапан: 
расширено клапанное кольцо, створки не 
изменены, трикуспидальная регургитация 
2-й степени. Нижняя полая вена не расши-
рена, спадается более 50 % на вдохе. Ствол и 
ветви легочной артерии не расширены. Дав-
ление в легочной артерии систолическое — 
31 мм рт. ст., среднее — 29,5 мм рт. ст.

На основании данных исследования 
в Республиканском научно-практическом 
центре «Кардиология» установлен диагноз: 
«Гемохроматоз. Кардиомиопатия смешанно-
го генеза (на фоне гемохроматоза и постмио-
кардитическая). Относительная недостаточ-
ность митрального клапана с регургитацией 
2-й степени, относительная недостаточность 
трикуспидального клапана с регургитаци-
ей 2-й степени. Частая суправентикулярная 
экстрасистолия (11429) и желудочковая экс-
трасистолия по ХМ ЭКГ. Н II A (NYHA ФК II). 
Сахарный диабет 2 типа, клинико-метабо-
лическая субкомпенсация (КМС)». Рекомен-
довано симптоматическое лечение (карведи-
лол, рамиприл, спиронолактон, торасемид, 
метформин) и консультация гастроэнтероло-
га для решения вопроса о тактике ведения 
пациента с гемохроматозом.

В октябре 2020 г. пациент был кон-
сультирован гастроэнтерологом, назна-

чено дообследование, в том числе СФ  
(результат — 11 699 нг/мл), НТЖ (резуль-
тат — 80 %), генотипирование на носи-
тельство мутаций HFE-гена. 

Проведен консилиум в Республикан-
ском центре гастроэнтерологии в ноя-
бре 2020 года. Выставлен диагноз: «Е83.1. 
Гемохроматоз, генотип не уточнен (в ра-
боте), с поражением печени (гемосидероз  
3-й степени, гепатит биохимически легкой 
степени активности), сердца (кардиомиопа-
тия смешанного генеза на фоне гемохрома-
тоза и постмиокардиального кардиосклеро-
за, Н2А, NYHA ФК2), эндокринной системы 
(СД 2 типа, инсулиннуждающийся, КМС), по-
лиартралгия и миалгия. Тромбоцитопения». 
Рекомендовано: проведение ультразвуково-
го исследования органов брюшной полости, 
определение уровня альфа-фетопротеина, 
так как пациенты с гемотохроматозом отно-
сятся к группе риска по гепатоцеллюлярной 
карциноме; назначение хелаторов железа: 
дефеомразирокс (Эксиджад) в начальной 
дозе 20 мг на кг массы тела (500 мг 3 раза 
в день) с коррекцией дозы под контролем 
биохимических маркеров обмена железа и 
клинических данных длительно; флебото-
мии 1 раз в 1–2 недели по 400 мл под кон-
тролем сывороточного ферритина каждые  
10–12 флеботомий и уровня гемоглобина 
перед каждой флеботомией;  иммунизация 
против гепатита А и В — с целью профилак-
тики дополнительного повреждения печени 
пациента; консультация гематолога, диспан-
серное наблюдение у врача-гастроэнтероло-
га по месту жительства. 

В Гомельском областном диагностиче-
ском медико-генетическом центре проведе-
на молекулярно-генетическая диагностика 
гемохроматоза. По результатам ДНК-анали-
за у пробанда выявлено гомозиготное носи-
тельство мутации р. C282Y (с.845G > А) гена 
HFE. Выставлен диагноз: «Наследственный 
HFE-ассоциированный гемохроматоз, ау-
тосомно-рецессивный тип наследования. 
Рекомендовано: наблюдение и лечение у га-
строэнтеролога, эндокринолога, кардиолога, 
уролога, ревматолога, врача общей практи-
ки по месту жительства; ограничение про-
дуктов, богатых железом; контроль СФ 1 раз 
в 3 мес.

Пациент включен в регистр редких и на-
следственных заболеваний, с января 2021 г. 
получает деферазирокс (Эксиджад), флебо-
томии по схеме, симптоматическую тера-
пию. За период наблюдения 8 мес. пациент 
отмечает улучшение самочувствия (умень-
шились слабость, одышка, периферические 
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отеки, выраженность болевого синдрома 
в суставах), цвет кожных покровов стал 
обычной окраски, в том числе на откры-
тых участках тела, уровень СФ снизился до  
6 830 нг/мл.

Заключение
Гемохроматоз является заболеванием с 

полиорганным поражением. В связи с этим 
пациенты с меланодермией, наличием забо-
леваний печени, сердца неуточненной эти-
ологии, сахарным диабетом, артропатией, 
преждевременной сексуальной дисфункци-
ей, изменениями сывороточных маркеров 
обмена железа должны подлежать скринин-
гу. Врач общей практики (врач-терапевт 
участковый) особое внимание должен уде-

лять пациентам с полиморбидной патоло-
гией, которые наблюдаются у специалистов 
разного профиля: гастроэнтерологов, кар-
диологов, ревматологов, эндокринологов, 
урологов, гематологов и других — с целью 
систематизации информации о пациенте 
и своевременном направлении его в меди-
ко-генетический центр для консультации 
врача-генетика и решения вопроса о прове-
дении генотипирования на носительство му-
таций HFE-гена. 

Пациенты с гемохроматозом относятся 
к группе диспансерного наблюдения Д (III) 
и подлежат диспансерному наблюдению у 
врача-гастроэнтеролога, врача-терапевта 
участкового (врача общей практики) посто-
янно [5, 6]. 
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