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Гемохроматоз (ГХ) представляет собой болезнь 
накопления  железа,  при  которой  чрезмерно 
увеличенное  его  всасывание  в  кишечнике 

приводит к его скоплению в тканях с последующим 
их повреждением и функциональной недостаточно-
стью органов, особенно печени, поджелудочной же-
лезы, сердца и гипофиза [1]. Гемохроматоз означает 
прогрессирующую и массивную перегрузку тканей 
железом, что приводит к фиброзу и недостаточно-
сти органов.

История заболевания

Впервые заболевание было описано М. Troisier в 
1871 г. как симптомокомплекс, характеризующийся 
сахарным диабетом, пигментацией кожи, циррозом 
печени, связанными с накоплением железа в орга-
низме. В 1889 г. Reclinghausen ввел термин «гемох-
роматоз», отражающий одну из особенностей болез-
ни: необычную окраску кожи и внутренних органов 
[2]. Было установлено, что железо вначале накапли-
вается в паренхиматозных клетках печени, а затем 
может откладываться и в других органах (поджелу-
дочной железе, сердце, суставах, гипофизе).

Распространённость

По данным Института расстройств железа (Грин-
вилл, Южная Каролина) в США насчитывается около 
1 млн. человек, предрасположенных к гемохромато-
зу и около 150 тыс. больных, у которых эта болезнь 
диагностирована. Таким образом, вероятность раз-
вития гемохроматоза составляет 0,33%. Около 10% 
населения являются гетерозиготными носителями 
рецессивных генов гемохроматоза [3].

Классификация
Различают  первичный  (классический,  генети-

ческий,  врожденный)  и  вторичный  (приобретен-
ный) гемохроматоз. Первичный гемохроматоз – это 
врожденное  аутосомно-рецессивное  заболевание, 
связанное с патологией гена насыщения тканей же-
лезом  (HFE);  этот  ген прочно  сцеплен  с А-локусом 
комплекса HLA на 6-й хромосоме. Вторичный гемох-
роматоз – перегрузка железом с повреждением тка-
ней, вторичная по отношению к другому заболева-
нию,  обычно  талассемии  или  сидеробластической 
анемии.  Синонимами  термина  «гемохроматоз», 
встречавшимися  в  различное  время  в  литературе, 
являются  следующие:  HFE-гемохроматоз,  бронзо-
вый  диабет,  пигментный  цирроз  печени,  синдром 
Труазье-Ано-Шоффара, сидерофилия, гемомеланоз.

Различают следующие формы 
вторичного гемохроматоза:
1)  посттрансфузионный  (при  хронической  ане-

мии,  в  лечении  которой  длительно применялись 
переливания крови);
2)  алиментарный  (гемохроматоз  африканского 

племени банту вследствие избыточного употребления 
железа с пищей и водой; алкогольный цирроз печени; 
вероятно, болезнь Кашина-Бека и др.);
3) метаболический (нарушение превращения же-

леза при промежуточной В-талассемии,  у  больных 
циррозом печени при развитии или наложении пор-
токавального  анастомоза,  при  закупорке  протока 
поджелудочной железы, кожной порфирии и др.);
4)  смешанного  происхождения  (большая  талас-

семия,  некоторые  виды  дизэритропоэтической 
анемии  –  железорефрактерная,  сидероахрестическая, 
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сидеробластная) [4].
В клинических практических рекомендациях 

по ведению пациентов с гемохроматозом, 
сформулированных Европейской ассоциацией по 
изучению болезней печени (EASL)  в 2010 году, 
были выделены группы пациентов, нуждающихся в 
генетическом тестировании (EASL  Clinical  Practice 
Guidelines  for  HFE  Hemochromatosis,  2010)  [5]:  1) 
общая популяция: генетический скрининг на HFE-НС 
не рекомендуется, потому что пенетрантность болезни 
является низкой, и только у нескольких гомозигот 
C282Y перегрузка железом будет прогрессировать (1 
B). 2) популяция пациентов: HFE тестирование долж-
но проводиться пациентам с хроническими заболе-
ваниями печени неуточненной этиологии, у которых 
выявлено увеличение насыщения трансферрином (1 C). 
3)  HFE  тестирование  следует  проводить  следую-
щим группам пациентов: – порфирия cutanea tarda (1 
B); – верифицированный хондрокальциноз  (2 C); – 
гепатоцеллюлярная карцинома (2 C); – сахарный диабет 
1 типа (2 C); 4) HFE тестирование не рекомендуется 
проводить  пациентам:  –  с  артритом или артралгией 
неуточненной этиологии (1 C); – сахарным диабетом 2 
типа (1 B).

Рекомендации по диагностике HFE-
гемохроматоза [5]:
• пациентам с предполагаемым синдромом пере-

грузки железом в первую очередь необходимо про-
вести  измерение  сатурации  трансферрина  и  уро-
вень ферритина в сыворотке (1 B), а HFE- тестиро-

вание следует проводить только пациентам с повы-
шением сатурации трансферрина (1 A).
•  пациентов  с  симптомами  заболеваний  пече-

ни  также  нужно  проводить  измерение  сатурации 
трансферрина  и  уровня  ферритина  в  сыворотке 
крови (1 C) и HFE-тестирование проводится только 
в случае повышения сатурации трансферрина (1 B).
•  HFE-тестирование  на  C282Y  и  H63D  полимор-

физм необходимо проводить всем пациентам с не-
объяснимым повышением уровня ферритина и са-
турации трансферрина (1 B).
• Диагноз HFE-гемохроматоза не должен базиро-

ваться только на гомозиготности по C282Y, но так-
же  требует  наличия  повышения  запасов  железа  в 
организме (1 B).
• C282Y/H63D гетерозиготы и H63D гомозиготы 

с  повышением  уровня  сывороточного  ферритина 
(>200 мг/л у женщин, >300 мг/л у мужчин), увели-
чением сатурации трансферрина (>45% у женщин, 
>50% у мужчин) или повышением запасов железа в 
печени  являются  первыми  кандидатами  на  иссле-
дование других причин гиперферритинемии (1 C).
•  У  C282Y  гомозигот  с  увеличением  запасов же-

леза,  биопсия  печени  не  является  необходимой 
процедурой  для  подтверждения  диагноза  гемох-
роматоз.  Биопсия  печени может  быть  предложена 
следующим категориям пациентов:  C282Y  гомози-
готам  с  уровнем  сывороточного  ферритина  более 
1000 мг/л, повышением уровня АСТ, гепатомегали-
ей или в возрасте старше 40 лет (1 C).
• Генетическое тестирование на т.н. «другие гены 

гемохроматоза» (TFR2, SLC40A1, HAMP, HJV) необхо-

Рис.1 Алгоритм диагностики генетических причин гиперферритинемии
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димо  проводить  пациентам  после  исключения  го-
мозиготности по C282Y, если 1) перегрузка железом 
подтверждена с помощью прямой оценки, т.е. с по-
мощью МРТ или биопсии печени; и 2) были исклю-
чены другие гематологические нарушения и пора-
жения печени (2 C).

В рекомендациях EASL  [5] также был 
сформулирован  алгоритм диагностики генетических 
причин гиперферритинемии (рис.1). Согласно этому 
алгоритму, пациентов с повышением концентрации 
ферритина в сыворотке крови до проведения 
генетического тестирования необходимо проверить на 
наличие наиболее частых причин гиперферритинемии: 
таких как хроническое злоупотребление алкоголем 
(по данным анамнеза), воспаление (определить 
уровень С-реактивного белка (СРБ)), некроз клеток 
(определить уровень АЛТ, АСТ), опухоли (для этого 
необходимо в общем анализе крови определить СОЭ, 
а также провести компьютерную томографию органов 
брюшной полости) и неалкогольная жировая болезнь 
печени (НАЖБП) и/или метаболический синдром (МС) 
(мониторинг артериального давления, определение 
индекса массы тела (ИМТ), общего холестерина, 
триглицеридов и глюкозы крови). При исключении 
данных состояний и сохранении гиперферритинемии 
несмотря на лечение других возможных причин, 
необходимо определить сатурацию трансферрина. 
После подтверждения повышения этого показателя 
следует проводить HFE-генотипирование. Если пациент 
является гомозиготой по C282Y, диагноз гемохроматоз 
считается подтвержденным.

Если же сатурация трансферрина почти нормальная 
или даже низкая, наличие или отсутствие перегрузки 
железом будет руководить дальнейшим диагностическим 
поиском. Рекомендуется провести оценку запасов 
железа в печени с помощью прямых методов (магнито-
резонансной  томографии  или биопсии печени). 
Если содержание железа в печени повышено, то 
перед проведением генетического тестирования на 
предмет наличия генетических болезней перегрузки 
железом, не связанных с гемохроматозом, необходимо 
повторно проверить на злоупотребление алкоголем 
и МС (это м.б.  ацерулоплазминемия).  При  нормаль-
ной  концентрации железа также необходимо перед 
проведением генетического тестирования на мутации 
L-ферритин гена (гиперферритинемия – катарактный 
синдром) исключить часто встречающиеся причины 
гиперферритинемии

Критерии постановки диагноза 
гемохроматоз [6]:
1. Синдром перегрузки железом, включая:
а) концентрацию железа в печени ≥ 200 мкмоль/г;
б) печеночный индекс железа ≥ 1,9 ммоль/кг•год.
2. Подтверждение генетической природы заболе-

вания.
3. Процент насыщения трансферрина железом:
а) у женщин до наступления менопаузы ≥ 50%;
б)  у  женщин  после  наступления  менопаузы  и  у 

мужчин ≥ 60%.
4. Ферритин крови:
а)  у  женщин  до  наступления  менопаузы  ≥ 

200 мкг/л;
б)  у  женщин  после  наступления  менопаузы  и  у 

мужчин ≥ 300 мкг/л.
5. Общая железосвязывающая способность сыво-

ротки < 28 мкмоль/л.
Диагноз  ГХ  подтверждается  также  выявлением 

в  биоптате  печени  обильного  отложения  железа, 
дающего положительную реакцию при окраске по 
Перлсу.
Согласно клиническим рекомендациям EASL 2010 

года [5], диагноз гемохроматоза считается установ-
ленным  при  наличии  подтвержденной  гомозигот-
ности по C282Y, накопления железа в органах и со-
ответствующей клинической симптоматики.

В развитии заболевания различают 
три стадии:
1) без наличия перегрузки железом при генети-

ческой предрасположенности;
2) перегрузка железом без клинических проявле-

ний;
3) стадия клинических проявлений.
Клинические  проявления  заболевания  развива-

ются обычно после наступления зрелого возраста, 
когда запасы железа в организме достигают 20-40 г 
и  более  [7].  Чаще  всего  гемохроматоз  развивается 
в  зрелом  возрасте,  постепенно  и  начинается  с  не-
специфических проявлений. Редкой формой гемох-
роматоза является ювенильный ГХ, возникающий в 
молодом возрасте (15–30 лет) и характеризующий-
ся  прежде  всего  симптомами  поражения  печени  и 
сердца. В начальной стадии заболевания в течение 
многих  лет  пациент  предъявляет  периодические 
жалобы на выраженную общую слабость, повышен-
ную утомляемость,  снижение массы тела, ноющую 
боль в правом подреберье, боли в суставах в связи 
с  хондрокальцинозом  (артропатией,  связанной  с 
отложением  солей  кальция  (пирофосфата,  гидрок-
сиапатита, ортофосфата кальция) в суставном хря-
ще крупных суставов), изменения со стороны кожи 
(сухость, атрофия), у мужчин — снижение половой 
функции, уменьшение яичек в размере [8].

Развернутая стадия характеризуется 
классической триадой симптомов 
(рис. 2):

1) пигментация кожи и слизистых оболочек;
2) цирроз печени;
3) сахарный диабет.
Самый ранний и частый симптом ГХ — пигмен-

тация, выраженность которой зависит от давности 
процесса. Кожа приобретает бронзовый или дымча-
тый оттенок, который более выражен на открытых 
частях тела (лицо, шея, руки), на ранее пигментиро-
ванных местах, в подмышечных впадинах, на поло-
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вых органах [8].
У  подавляющего  большинства  пациентов  на-

блюдается гепатомегалия, что связано с отложени-
ем железа, в первую очередь в печени. Печень ста-
новится  плотной,  с  гладкой  поверхностью,  может 
быть  чувствительной  при  пальпации.  У  25–50% 
больных  выявляется  спленомегалия.  Относитель-
но  редко  встречаются  внепеченочные  знаки.  При 
биохимическом исследовании крови заметного ци-
толиза и холестаза как правило нет, обнаруживают 
положительные  осадочные  пробы  и  диспротеине-
мию.  В  терминальной  стадии  развиваются  асцит, 
печеночно-клеточная  недостаточность,  симптомы 
портальной гипертензии.
Примерно у 80% больных имеет место сахарный 

диабет,  чаще  инсулинозависимый,  который  редко 
осложняется ацидозом и комой.
Другие  эндокринные  расстройства  наблюдают-

ся  у  1/3  пациентов  и  проявляются  гипофункцией 
гипофиза,  надпочечников,  щитовидной  железы.  У 
мужчин снижается потенция, атрофируются яички, 
исчезают волосы на туловище (гипогенитализм), а 
у женщин наступают аменорея и бесплодие.
Поражение сердца (20–30% больных) проявляет-

ся кардиомиопатией, застойной сердечной недоста-
точностью и аритмией.
У 25–50% пациентов отмечаются артропатии, ко-

торые почти всегда сопровождаются артралгиями. 
Чаще всего поражаются  ІІ и  ІІІ пястные суставы. У 
всех больных с ГХ наблюдается отложение кальция 
в суставных хрящах.
Особое  значение  имеют  инфекционные  (бакте-

риальные и вирусные) осложнения при ГХ, которые 
могут  быть  связаны  с  нарушением функции фаго-
цитов  и  уменьшением  уровня  свободного  транс-
феррина, что обусловлено перегрузкой железом.
Среди других проявлений ГХ обсуждается ускоре-

ние развития атеросклероза и повышенная склон-
ность к развитию опухолевых процессов различной 
локализации.
В терминальной стадии ГХ наблюдаются призна-

ки функциональной недостаточности органов и си-
стем, декомпенсация сахарного диабета. Причиной 
смерти таких больных может быть кровотечение из 
варикозно расширенных вен пищевода, сердечная и 
печеночно-клеточная недостаточность, диабетиче-
ская кома, асептический перитонит.

Заболевания, требующие 
исключения ГХ:
•	хронические  диффузные  заболевания  печени 
(включая гепатоцеллюлярную карциному);
•	 сахарный диабет;
•	 гиперпигментация кожи;
•	поздняя кожная порфирия;
•	кардиомиопатии, аритмии;
•	импотенция, снижение либидо;
•	аменорея;
•	бесплодие;

•	артропатии;
•	 гипофизарная недостаточность.

Если  выявлена  гомозиготность  по  C282Y,  даль-
нейшая  тактика  ведения  пациентов  зависит  от 
уровня  ферритина  сыворотки  крови  (рис.3).  При 
нормальном уровне этого показателя рекомендует-
ся наблюдение и контроль ферритина 1 раз  в  год. 
При повышении ферритина  сыворотки крови пер-
воначальное обследование должно включать опре-
деление уровня глюкозы крови и активности АЛТ и 
АСТ.
Дальнейшие исследования должны проводиться 

в соответствии с клиническими особенностями (ре-
комендуется проведение сканирования печени, ЭКГ, 
эхокардиографии,  Ro-графии  суставов,  измерение 
гонадотропных  гормонов).  Для  определения  ста-
дии фиброза  печени  у  пациентов  с  уровнем  сыво-
роточного ферритина более 1000 мг/л необходимо 
проводить биопсию печени, если при сканировании 
печени не обнаружен цирроз печени.

Лечение гемохроматоза

Пациентам, страдающим ГХ, рекомендуется дие-
та, богатая белками, ограничение продуктов, содер-
жащих железо  (мясо,  печень,  яблоки  и  др.).  Также 
рекомендуют  препараты  кальция  и  богатые  каль-
цием  продукты  (молоко,  творог,  твердые  сыры). 
Запрещают  прием  алкоголя.  Наиболее  доступным 
способом,  способствующим  удалению избытка же-
леза из организма, являются кровопускания. Хела-
торы железа также доступны и показаны тем паци-
ентам, которые не переносят кровопускания, либо 
последние им противопоказаны. Также в литерату-
ре упоминается о возможности использования эри-
троцитофореза, но этот метод не получил широкого 
распространения в клинической практике.
Таким образом, наиболее эффективным методом 

и основой лечения гемохроматоза являются систе-
матические кровопускания под контролем самочув-
ствия больного, картины красной крови, показате-
лей  обмена  железа  и  повторных  пункций  печени. 
Первоначально  при  каждой  венепункции  удаляют 
по 500 мл крови. Кровопускания повторяются с не-
дельными  интервалами  до  развития  умеренной 
анемии. Далее интервалы постепенно увеличивают 
до 3 месяцев, продолжая лечение до полного исчез-
новения избыточного депонирования железа в пе-
чени [5].
Согласно  существующим  рекомендациям,  во 

время  каждой  венесекции  необходимо  монитори-
ровать эритроциты, гемоглобин и гематокрит. При 
определении  анемии флеботомии  следует  прекра-
тить  до момента  нормализации  этих  показателей. 
Мониторинга уровня сывороточного ферритина до-
статочно для контроля за истощением запасов же-
леза. Частота мониторинга зависит от абсолютной 
концентрации  ферритина  в  сыворотке  крови:  при 
высоких уровнях – мониторинг проводится каждые 
3 месяца, при нормализации показателей – измере-
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ния становятся более частыми [5].
До  настоящего  времени  не  появилось  доказа-

тельной базы, основываясь на которую можно гово-
рить  о  конечных  точках  лечебных кровопусканий. 
Настоящие рекомендации базируются на:  1)  суще-
ствующих теоретических данных о необходимости 
достижения  дефицита железа  для  снижения  уров-
ней  железа  в  тканях  до  нормальных  значений;  2) 
клинических  рекомендациях,  свидетельствующих 
о  том,  что  лучше  использовать  понятие  «целевые 
уровни», а не «нормальный уровень», так как, в про-
тивном случае, это может привести к различной ин-
терпретации и трактовке этого понятия в практике. 
Стандартная клиническая практика заключается в 
том, что необходимо достигнуть уровня сывороточ-
ного ферритина менее 50 мг/л [5].
В настоящее время нет достаточного количества 

данных, на основании которых можно говорить об 
оптимальном  терапевтическом  режиме  или  целе-
вых показателях сывороточного железа. При дости-
жении  истощения  запасов  железа  целью  является 
предотвратить  повторное  его  накопление.  Стан-
дартная клиническая практика  говорит о том, что 
необходимо поддерживать уровень сывороточного 
ферритина на значении 50-100 мг/л. Обычно это до-
стигается после 3-6 месяцев кровопусканий. Также 
пациентам  может  быть  предложен  альтернатив-
ный  подход,  заключающийся  в  прекращении  кро-
вопусканий с мониторингом уровня сывороточного 
ферритина и возобновлением короткой терапевти-
ческой программы в тот момент, когда в сыворотке 
крови  ферритин  достигает  верхней  границы  нор-

мы. После терапевтических кровопусканий некото-
рые пациенты принимают ИПП (их прием связан со 
снижением  абсорбции железа,  а  также  снижением 
необходимости  в  проведении  повторных  венесек-
ций). Особая группа пациентов – пациенты, у кото-
рых  существуют  состояния,  приводящие  к  потере 
железа – пептические язвы, заболевания кишечни-
ка и гематурия, что требует тщательного наблюде-
ния за ними [5].
Таким  образом,  суммируя  все  выше  изложен-

ное  и  на  основании  клинических  практических 
рекомендаций  по  ведению  пациентов  с  гемох-
роматозом  (EASL,  2010),  были  сформулированы 
основные положения по тактике ведения больных с 
гемохроматозом [5]:
•	Пациентам с HFE-HC и наличием избытка железа 
показаны терапевтические кровопускания (1 C).
•	Пациентов,  гомозиготных  по  C282Y  без  наличия 
избытка железа необходимо мониторировать  еже-
годно, а лечение начинать тогда, когда уровень фер-
ритина превысит верхнюю границу нормы (2 C).
•	Флеботомия заключается в удалении 400-500 мл 
крови (200-250 мг железа) еженедельно или каждые 
2 недели.
•	Рекомендуется адекватная гидратация до и после 
лечения, а также ограничение физических нагрузок 
на протяжении 24 часов после флеботомии (1 C).
•	Флеботомии  также  показаны  пациентам  с 
выраженным фиброзом или циррозом (2 C).
•	Перед  проведением  флеботомий  пациенты  с  ге-
мохроматозом  должны  быть  скринированы  на 
предмет наличия осложнений (СД, заболевания сус-

Рис.3 Алгоритм ведения пациентов, гомозиготных по C282Y
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тавов, эндокринные нарушения (гипотиреоз), забо-
левания  сердечно-сосудистой  системы,  порфирию 
cutanea tarda и остеопороз (1 C)).
•	Необходимо особое внимание уделять пациентам 
с осложнениями гемохроматоза (цирроз печени, СД, 
артропатии, гипогонадизм, порфирия cutanea tarda) 
независимо от  того,  является ли  гемохроматоз ос-
новной  причиной  этих  заболеваний  и  есть  ли  об-
легчение симптомов или улучшение во время про-
ведения флеботомий (1 C).
•	Для того чтобы уменьшить риск дополнительных 
осложнений, пациентам с  гемохроматозом следует 
провести иммунизацию против гепатита А и B (2 C).
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