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Гемохроматоз – это наследственная патология, 
связанная с высокой абсорбцией железа в же-
лудочно-кишечном тракте и его последующим 
избыточным накоплением в различных внутрен-
них органах. Синдромокомплекс, связанный 
с избыточным накоплением железа, был впер-
вые описан в конце XIX века (в 1871 г.), однако 
свое нынешнее название получил спустя 18 лет 
(в 1889 г.). ГХ называют еще пигментным цир-
розом и бронзовым диабетом, что отражает его 
клинические проявления: изменение цвета кож-
ных покровов (до бронзового), наличие признаков 
сахарного диабета и развитие цирроза печени  
[1, 3, 12]. 

Распространенность ГХ составляет в среднем не 
более трех случаев на тысячу населения и ва-
рьирует от 1 : 250 жителей Северной Европы до 
1 : 3300 – афроамериканцев [8, 9]

В основном патология диагностируется у муж-
чин в возрасте 40–60 лет (соотношение женщин 
и мужчин – примерно 1 : 8 [5, 13]. 

Выделяется первичный (наследственный) и вто-
ричный ГХ. 

Первичный ГХ имеет аутосомно-рецессивный 
тип наследования. Он генетически неоднороден, 
на сегодняшний день описаны пять его типов 
[4, 5]: связанный с мутацией HFE-гена (1-й тип), 
ювенильный (2-й тип), не связанный с мутаци-
ей HFE-гена (3-й тип), аутосомно-доминантный 
гемохроматоз (4-й тип) и перегрузка железом 
у новорожденных (5-й тип). Чаще всего диагно-
стируется 1-й тип ГХ, в основе которого лежит 
усиление всасывания железа в кишечнике и его 
накопление в органах-мишенях. Данный тип об-
условлен мутациями C282Y (или Cys282Tyr)  
и H63D (или Нis63Asp) в гене HFE [6, 12, 13] 

Вторичный ГХ наблюдается у пациентов с врож-
денными и приобретенными гемолитическими 
и мегалобластными анемиями, находящихся на 
хроническом гемодиализе, при миелодиспла-
стическом синдроме, многократных гемотранс-
фузиях, необоснованном лечении препаратами 
железа. Избыточное отложение железа в печени 
(гемосидероз) характерно для хронических за-
болеваний печени различного генеза, сопрово-
ждающихся холестазом, и алкогольной болезни 
печени [1–3].

Диагностика заболевания на поздней стадии 
обычно несложна, сочетание цирроза печени, 
сахарного диабета, хронической сердечной не-
достаточности и бронзового оттенка кожи должно 
натолкнуть врача на постановку диагноза ГХ. Но 
в связи с необратимыми выраженными изменени-
ями органов, их функциональной недостаточно-
стью лечение таких больных на данной стадии за-
труднено, а прогноз является сомнительным. При 
этом в дебюте заболевания преобладают неспец-
ифические симптомы: слабость, утомляемость, 
сонливость в сочетании с признаками поражения 
печени. Нередко пациенты жалуются на упорные 
артралгии, часто в пястно-фаланговых, реже – 
в крупных суставах с развитием в последую щем 
тугоподвижности в них [13, 14].

Наиболее типичным для ГХ является резкое 
повышение уровня сывороточного ферритина 
(более 1000 мкг/л), а также индекса насыщения 
трансферрина (Тf% > 60 %). Подтверждением 
диагноза первичного ГХ являются результаты ге-
нетического исследования на наличие наиболее 
распространенных мутаций C282Y, H63D и S65C 
HFE-гена. ГХ диагностируется в том случае, если 
пациент является гомозиготным носителем мута-
ции C282Y или гетерозиготным носителем двух 
мутаций – C282Y и Н63D. В этих случаях про-
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ведение биопсии печени для верификации диа-
гноза, как правило, не требуется. Изолированные 
гетерозиготные мутации С282Y и Н63D, сочета-
ющиеся с признаками перегрузки железом и по-
ражения печени, требуют пункционной биопсии 
печени с морфологическим исследованием био-
птата и окраской реактивом Перлса на содержа-
ние железа в гепатоцитах [11–14].

Приводим клинический пример раннего выявле-
ния первичного ГХ.

Больной Е., 57 лет, впервые обратился к тера-
певту в октябре 2017 года по поводу изменений 
в биохимических анализах крови (повышение 
уровня печеночных трансаминаз), выявленных 
в ходе профилактического осмотра. При обследо-
вании также были обнаружены диффузные изме-
нения печени и поджелудочной железы (по типу 
липоматоза) и гепатомегалия, по результатам 
ультразвукового исследования (УЗИ), рефлюкс-
эзофагит, эрозивный гастродуоденит (по данным 
фиброэзофагогастродуоденоскопии). Учитывая 
наличие признаков поражения печени, проведено 
исследование для выявления маркеров вирусно-
го поражения – HbsAg и анти-HCV, которое дало 
отрицательный результат. Больной отрицал зло-
употребление алкоголем и прием каких-либо ге-
патотоксичных лекарственных препаратов. Отец 
пациента умер от цирроза печени неуточненной 
этиологии. Состояние больного было расценено 
как неалкогольная жировая болезнь печени, стеа-
тогепатит минимальной активности. Проводилось 
амбулаторное лечение с применением гепато-
протекторов, на фоне которого сохранялась ми-
нимальная активность цитолиза в биохимических 
анализах и изменения в печени и поджелудоч-
ной железе, выявленные при динамических УЗИ. 
В течение 2018 года в динамике активность цито-
лиза нарастала, присоединились лабораторные 
признаки холестаза в виде повышения уровней 
щелочной фосфатазы (ЩФ) и гамма-глутамил-
трансферазы (ГГТП) (АСТ – 61 Ед./л, АЛТ – 43 
Ед./л, ГГТП – 51 Ед./л). В связи с неясным харак-
тером поражения печени больной направлен на 
консультацию к гастроэнтерологу.

При осмотре: общее состояние пациента удов-
летворительное. Масса тела – 75 кг. Рост – 
180 см. Индекс массы тела – 23 кг/м². Кожные по-
кровы и видимые слизистые – обычной окраски 
и влажности. Частота дыхательных движений – 
17 в минуту. Перкуторный звук – ясный лёгочный, 
при аускультации выслушивается везикулярное 
дыхание.

Пульс на лучевых артериях – ритмичный, сим-
метричный, частота – 63 в минуту, удовлетвори-

тельного наполнения, не напряжен. Артериаль-
ное давление (АД) – 125/85 мм рт. ст. Границы 
относительной сердечной тупости не изменены. 
При аускультации – ритм правильный, тоны серд-
ца ясные.

Живот мягкий, безболезненный. При аускульта-
ции выслушиваются шумы перистальтики. Ниж-
няя граница печени – по краю правой рёберной 
дуги. Размеры печени по Курлову – 11 × 10 × 9 см, 
край печени не пальпируется. Селезенка не уве-
личена.

Поясничная область не изменена. Почки не паль-
пируются. Симптом Пастернацкого отрицатель-
ный с обеих сторон. 

Для уточнения степени фиброза больному была 
проведена непрямая фиброэластометрия пече-
ни, по данным которой выявлен выраженный фи-
броз печени (цирроз) соответствующий стадии 
(F4) по классификации METAVIR. С целью под-
тверждения степени печеночного фиброза был 
выполнен анализ крови «FibroMAX», подтвердив-
ший высокую степень фиброза.  

На основании данных анамнеза, исследования 
наличия вирусных маркеров вирусная, алкоголь-
ная и лекарственная природа поражения печени 
была исключена. Для исключения аутоиммунного 
процесса в печени были проведены исследова-
ния с целью выявления маркеров аутоиммунного 
поражения (антител к митохондриям (AMA), к ми-
кросомам печени и почек, к гладкой мускулатуре 
(SMA)). Результат отрицательный. Учитывая от-
сутствие у больного сахарного диабета и ожире-
ния, диагноз жировой болезни печени также был 
поставлен под сомнение. Этиология процесса 
оставалась неясной. Обращало на себя внима-
ние наличие неуточненного заболевания печени 
в семье пациента.

Для более точного определения состояния пе-
чени проведена МРТ органов брюшной поло-
сти, в ходе которой были выявлены диффузные 
изменения печени с депонированием железа 
(ГХ с циррозом?), проявляющиеся в неоднород-
ности структуры с выраженным снижением сигна-
ла по Т2 ВИ и Т1ВИ inphase.

При исследовании обмена железа выявлено: 
уровень железа в сыворотке – 47,64 мкмоль/л, 
латентная железосвязывающая способность 
(ЖСС) – менее 7,3 мкмоль/л, содержание транс-
феррина – 2,12 г/л, ферритина – 1584 мкг/л, на-
сыщение трансферрина железом – 89,5 %. Следо-
вательно, установлено значительное повышение 
уровня ферритина и насыщения трансферрина 
железом.
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Проведена оценка состояния органов-мишеней 
ГХ: изменений со стороны сердца не выявле-
но, уровень гикозилированного гемоглобина –  
в пределах нормы, суточная протеинурия – 
до 122 мг/сут при сохранении нормальной скоро-
сти клубочковой фильтрации.

Для уточнения диагноза больной был направлен 
на генетическое исследование, в ходе которого 
выявлен HFE (845 G>A) – A/A – аллельный вари-
ант, предрасполагающий к развитию ГХ 1-го типа 
в гомозиготной форме.

Наличие гомозиготной формы носительства му-
тации гена HFE, нарушение обмена железа по ла-
бораторным данным на фоне картины поражения 
печени позволило поставить окончательный диа-

гноз: «Наследственный ГХ, ранняя стадия с пора-
жением печени в стадии фиброза F4 по METAVIR 
и почек, хроническая болезнь почек 2-й стадии». 
Больной с результатами обследования и генети-
чески подтвержденным диагнозом был направ-
лен для дальнейшего лечения и дообследования 
в ФГБУ «НМИЦ гематологии» Минздрава России. 

Выявить орфанное заболевание можно только 
при полном комплексном обследовании боль-
ного. Наличие признаков поражения печени при 
исключении основных этиологических факторов 
должно служить основанием для поиска редко 
встречающихся причин развития патологии с це-
лью ранней диагностики и своевременного лече-
ния.
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