
Mendebaldeko herrialdeetako be-
rrehun biztanletatik batek pairatzen
du hemokromatosi heredagarria,
gure gizarteko gaixotasun genetiko-
rik arruntena. Gaitz horren ondorioz,
gorputzean burdin metaketa progre-
siboa gertatzen da, hasieran odolean
(hemokromatosi hitzak “odol kolore-
tsua” esan nahi du, burdinak odola
iluntzen duelako) eta ondoren ehune-
tan. Kalteak goiztiarragoak eta larria-
goak izaten dira gizonezkoetan, ema-
kumezkoek, hilekoaren odol-galerari
esker, metaketa motelagoa eta beran-
tiarragoa izaten baitute.

Hemokromatosi heredagarria bur-
dinaren metabolismoaren erregulazio
desegoki baten ondorio da. Erregula-
zio hori gibelak zuzentzen du, hepa-
tozitoen mintz plasmatikoan kokatu-
riko proteina batzuei esker. Odoleko
burdin mailak altuak direnean, pro-
teina horiek konplexu erregulatzaile
bat eratzen dute eta hepzidina hor-
monaren sintesia eta jariapena eragi-
ten  dute. Hormona hori arduratuko
da hesteko burdin xurgapena eragoz-
teaz eta, hala, odoleko burdin maila
egokia berreskuratzeaz.

Konplexuko edozein osagairen
gene mutatuak eragin dezake hemo-
kromatosi heredagarria. Baina eragi-
le nagusia HFE proteinaren mutazioa
da. HFE proteinan bi mutazio nagusi
jazo daitezke: H63D (ez du eragin na-
barmenik) eta C282Y. Azken horren

ondorioz, HFEren egitura zeharo alda-
tzen da, eta ezin da hepatozitoen
mintz plasmatikoan txertatu (ez da
konplexu erregulatzailerik eratzen).
Mutazio horrek eragiten du hemokro-
matosi heredagarrien % 85.

Zergatik dago mutazioa hain za-
balduta? Badirudi horren azalpena
heterozigotoen abantaila dela: he-
terozigotoek ez dute gaitza garatzen,
baina ohi baino burdin maila al-
tuagoak izaten dituzte. Kalkuluen
arabera, C282Y mutazioa duela 2.000-
3.000 urte agertu zen Irlandan; garai
hartako dieta oso urria zen burdine-
tan, eta burdin eskasia hark arazo la-
rriak ekartzen zituen. Hala, burdin
maila altuagoak bermatzen zituen
“akatsa” opari bat zen; eta belaunal-
diz belaunaldi transmitituz joan zen.
Orain, ordea, burdina askoko elikagai
ugari ditugunez, gure arbasoek trans-
mititu diguten ondare hori etsai
bihurtu da.•
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Hemen dago HFE proteina

TfR-hartzailea eta transferrina

lotzen egiten du ahalegina

aldatzen bada α3-ko zisteina

bihurtzen bada tirosina

HFEk mintzari heldu ezinak

eragingo du igotzea burdina

Argi dago lehen onura handia zela

orain berriz zorigaizto itzela

berrehunetik batek pairatzen duela

erabiltzen dugunez egunero okela

metalikoa dugu ia gure gibela

alkoholez goraino betetzeak sabela

ere egiten digu mesede ustela.

Mutazioaren sorlekura nora?

mapan egin behar dugu gora

zelten dietak ez zuenez ganora

burdin faltak zeramatzan zulora

Bat-batean agertu zen halako mirari

burdina igotzen ziona bere eramaileari

hura bai biziraupenerako opari

hazi horretatik sortu uzta ugari

Poster hau medikuntzako 2. mailako Zitogenetika eta giza genetika
irakasgairako egin genuen. Gaixotasun genetiko bat aukeratu behar
genuen, horri buruzko informazioa landu, eta poster bat aurkeztu.
Ahalik eta originalena izatea pentsatu genuen; hainbeste informazio
poster batean biltzeko zailtasunak ikusita, eta testu luzeegiak egiteko
dugun joera kontuan hartuta, testua astunegia izateko arriskua zegoen.
Bertsoak gustatzen zaizkigunez, posterra modu horretan egitea
bururatu zitzaigun; eta, azkenean, olerki txikien bidez laburbildu
genituen hemokromatosiaren ezaugarri esanguratsuenak.



Gai librean aritzeko, bidali zure artikulua aldizkaria@elhuyar.com helbidera.
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HEMOKROMATOSI HEREDAGARRIA
GAIXOTASUNAREN KLINIKA

SINTOMAK

BEREZITASUNAK

Sentitzen baduzu gibeleko mina

areak ez badario intsulina

edota badirudi azalak zikina

hobe asetu jakiteko grina

joan ateratzera odol-lagina

izan baitezakezu altua burdina

Haur asintomatiko alai eta arina

aknea sortzean odolean burdina

jartzen zaizunean ilea urdina

organoetan metaketa fina

diagnostikoa ez badago egina

zirrosiak egingo du atzeraezina

Nolakoa da gure gaixotasuna

osoa ez daukala bere sarkortasuna

mutazioa duten hainbat ta hainbat pertsonak

beti daukate egoki beren osasuna

ezberdinak dira andre eta gizonak

hilekoa delako oso abantaila ona.

5 genek sorturiko taldea

inplikatuta gaixotasun berean

konplexuko bat egon ezean

ez da betetzen taldearen xedea

mutazio bakoitzak badu bere aldea

batzuek gaixotu gazteak

besteek utzi pasatzen urteak

baina mota hauek ez dira askeak:

akats batek eragiten du bestean

Mutazioa bi gurasoek paso

orduan egingo du eraso

baina soilik batetik jaso

ez duzu izango arazo

Tratamendua da odola kendu

gorputzeko burdina jaisten du

ta baita zirrositik aldendu

bukatzean egin behar da mantendu

bestela burdin maila berriro gizendu

TRATAMENDUA: FLEBOTOMIA

Analisian transferrina aztertu

balioak ezin badira ulertu

izan zure medikua gertu

hark egingo du akatsa ikertu

analisia ahal izan baita okertu

HFE genean aztertzen dugu gaitza

mutaziorik dagoen esango du emaitzak

C282Y baldin bada bikoitza

gaixoa ez izateko egin ezazu otoitza

DIAGNOSTIKOA: 
ODOL-ANALISIA ETA TEST GENETIKOA (PCR-RFLP)

IST % 124

Ferritina 2.440 
ng/ml

LOKUS-HETEROGENEOTASUNA
GENEEN ARTEKO ELKARREKINTZA
HERENTZIA AUTOSOMIKO ERREZESIBOA
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