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.. Zespot niedokrwistosci syderopenicznej opornej na
zelazo

Orpha number: ORPHA209981

Definicja choroby:

Zespo6t niedokrwistosci syderopenicznej opornej na zelazo (iron-refractory iron deficiency
anemia, IRIDA) jest rzadkim zaburzeniem metabolicznym dziedziczonym autosomalnie
recesywnie. Charakteryzujg go niedokrwisto§¢ syderopeniczna (hipochromatyczna,
mikrocytarna), ktéra czesto jest oporna na zelazo podawane doustnie i cze$ciowo oporna na

pozajelitowe podawanie zelaza.

*Epidemiologia:
Dotychczas opisano 50 pacjentdow z 32 rodzin o réznym pochodzeniu etnicznym, ale

prawdopodobne istniejg nierozpoznane przypadki tej choroby.

*Opis kliniczny:

U wiekszosci chorych z IRIDA nie wystepujq istotne objawy kliniczne, z wyjatkiem bladosé
powtok. Osoby te rosng i rozwijajg sie normalnie. Niedokrwisto$¢ jest przewaznie fagodnego
stopnia i bardziej zaznaczona w okresie dziecinstwa. Jezeli niedokrwistos¢ jest znacznego
stopnia, u chorych mogg wystepowacC ostabienie, zmeczenie, zawroty gtowy i dusznosc

wysitkowa.

Etiologia:
Zespot IRIDA spowodowany jest mutacjami w TMPRSS6, genie kodujacym matriptaze 2. Jest to
przezbtonowa proteaza serynowa, ktora odgrywa istotng role w obnizeniu stezenia hepcydyny —

kluczowego regulatora metabolizmu zelaza.

*Rozpoznanie:

Badania laboratoryjne wykazujg niedokrwisto$¢ hipochromatyczng mikrocytarng przy bardzo
niskich stezeniach zelaza, saturacji transferyny i normalnych lub podwyzszonych stezeniach
hepcydyny w surowicy. Poziom ferrytyny w surowicy jest zazwyczaj prawidtowy lub nawet nieco

podwyzszony po dozylnym leczeniu zelazem. Badania molekularne potwierdzajg rozpoznanie.

Poradnictwo genetyczne:

Dziedziczenie jest autosomalne recesywne.
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Ten dokument jest prezentowany wytacznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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