
Dr Fransien de Boer 

Internist-Hematoloog Ikazia 

HVN Delft 18 Mei 2018 

http://www.google.nl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0CAcQjRw&url=http://forum.doctissimo.fr/sante/fatigue/hemochromatose-sujet_146378_26.htm&ei=nio2VenWHMzePfaAgegE&bvm=bv.91071109,d.bGg&psig=AFQjCNHmCFFxIVHKFUys_9E5u-caG_Z7HA&ust=1429699602048610


•

•

•

•

•

•

•



•

•

•

•

•

•

•



•

•

•

•

•

•



Rol van ijzer in het lichaam 

 



Rol van ijzer 

• Elektronenoverdracht en katalyse tijdens oxidatief 

metabolisme/stofwisseling 

• DNA-synthese (opbouw erfelijk materiaal) 

• Detoxificatie in de lever: o.a. cytochroom P450 

• Synthese van neurotransmitters (zenuwoverdrachtstoffen) 

• Bactericide werking 

• Zuurstof transport 



In de vorm van ferritine:  

transferrine = transport  
Wanneer dit verzadigd is ontstaat vrij ijzer 

 (NTBI= non transferrin bound iron)

- 



 

plasma- 

transferrine 

(3 mg) 

Lever (1000 mg) 
reticulo- 

endotheliale 

cellen (800 mg) 

ijzer uit  

voeding 

duodenum 

(gem. 1-2 mg 

per dag) 

verbruik 

spier 

myoglobine 

(300 mg) 

beenmerg 

verbruik 

afgestorven mucosacellen, 

huidschilfering, menstruatie, 

overig bloedverlies (gem. 1-2 mg 

per dag) 

ijzerverlies 

Andrews AC New Eng J Med. 1999 341:1986-95 

Hemoglobine 

(2000-2500 mg) 
opslag 

Onder normale omstandigheden: opname en circulerend ijzer in evenwicht 

Erytropoiëse; 30-40 mg ijzer / dag 











Waarom de een symptomen, de ander niet? 



De klinische penetrantie van C282Y homozygotie 

• alcoholgebruik  

• virale hepatitis 

•  ijzerinname  

• overgewicht 

• menstruatie en ander  bloedverlies bloeddonatie 

•  zwangerschap  

• geneesmiddelengebruik (maagzuurremming). 



Het Metabool Syndroom 

hoge bloeddruk 

Suikerziekte 

verhoogd cholesterol  

overgewicht 

Presentatie FF/vrijgiftenr 136232 



Symptomen van het metabool syndroom 

 

https://www.minder-zitten.nl/kennisbank/diabetes-type-2-suikerziekte/
http://www.voedingscentrum.nl/encyclopedie/cholesterol.aspx
http://www.voedingscentrum.nl/encyclopedie/cholesterol.aspx
http://www.voedingscentrum.nl/encyclopedie/cholesterol.aspx
https://www.diabetesfonds.nl/over-diabetes/diabetes-in-het-algemeen/woordenboek


Serumferritine (Shurgard) 

Gemakkelijk 

Herhaaldelijke bepalingen voor een goed beeld van ijzertoxiciteit 

Kan fluctueren bij ontsteking en infecties 

Transferrine (TNT) 

 

MRI 

Niet invasief, leverbiopt alleen bij twijfel onderliggende ziekte 





 

Hereditaire Hemochromatose 

Onderverdeling in 4 typen op basis van specifiek genetisch defect 

Type Overerving Gen Eiwit locus 

1 Autosomaal 

recessief 

HFE HFE 6p21 

2a Autosomaal 

recessief 

HJV Hemojuveline 1q21 

2b Autosomaal 

recessief 

HAMP Hepcidine 19q13 

3 Autosomaal 

recessief 

TfR2 Transferrine -

receptor 2 

7q22 

4 Autosomaal 

dominant 

SLC40A1 Ferroportine 2q32 

Franchini M 2006 Am J Hematol 81: 202-209 



 

Porter JB. Br J Haematol. 2001;115:239–252 



 Zweegman en Biemond Oncollectie 2006; 1: 1-6 



 

Hypofyse   groeiachterstand 

 

Schildklier    hypo(para)thyreoïdie 

 

Hart   cardiomyopathie, hartfalen 

 

 

Lever   fibrose, cirrose 

 

Pancreas   diabetes mellitus 

 

Geslachtsorganen   hypogonadisme, infertiliteit 

 





 

Metaal Chelator + Chelator 

Toxisch Niet-Toxisch 

“Chelaat” 

Buiten het 

lichaam 
Metaal 



 

 

 


