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Hemochromatose in het kort: 

* Hemochromatose is een van de meest voorkomende genetische aandoeningen bij mensen van    
Europese afkomst, met een risico van ongeveer 1 op de 200-500 personen.

* Een persoon met hemochromatose neemt, indien onbehandeld, te veel ijzer uit zijn voedsel op. 
Dit teveel aan ijzer kan zich in verschillende delen van het lichaam ophopen en schade
veroorzaken bij volwassenen.
* Symptomen zoals vermoeidheid, buikpijn en gewrichtspijn kunnen optreden rond de leeftijd 
van 40 jaar. Maar vroege ijzerstapeling heeft mogelijk helemaal geen symptomen, zelfs als er al 
orgaanschade optreedt. 

* Organen die beschadigd kunnen raken door ijzerstapeling zijn onder meer de lever, het hart, de 
alvleesklier, de gewrichten en de hypofyse/geslachtsorganen.
* IJzerstapeling kan worden opgespoord door eenvoudig bloedonderzoek. 

* Genetisch onderzoek op hemochromatose ook via een bloedtest. 

* Hemochromatose is gemakkelijk te behandelen. Overtollig ijzer wordt uit het lichaam verwijderd 
door bloed af te nemen op dezelfde manier als bloed doneren bij een bloedbank. 

* Hemochromatose kan niet alleen met een dieet worden behandeld. 

* Vroege diagnose en behandeling voorkomen complicaties en resulteren in een normale 
gezondheid en levensverwachting.



Wat is en wanneer vermoeden we hemochromatose

Wat is hemochromatose? 

*Hemochromatose is een overgeërfde genetische aandoening. 
Gekenmerkt door de ophoping van ijzer in de lever (ijzerstapeling) en 
hoge niveaus van "transferrineverzadiging", maat voor ijzergehalte bloed. 
Meest voorkomende oorzaak: een genetische variant in een enkel gen. 
Het gen heet HFE, de variant C282Y. 
Hemochromatose  als C282Y-variant aanwezig is op beide kopieën van HFE-gen 
(één van elke ouder). 
Bij mensen met een hoge transferrineverzadiging en tekenen van ijzerstapeling in de 
lever, kan een diagnose van HFE-gerelateerde hemochromatose gemakkelijk worden 
bevestigd door een genetische test om de C282Y-variant te detecteren. 

* Wat bedoelen we met “Transferrine Saturatie”(Tfsat)?
In de bloedbaan wordt ijzer getransporteerd door een molecuul genaamd 
"transferrine", dat werkt als een containerschip en ijzer transporteert naar de plaats 
waar het nodig is. Op elk moment wordt de hoeveelheid beschikbare transferrine die 
ijzer vervoert, de "transferrineverzadiging" genoemd. Normaal gesproken wordt 
transferrine slechts tot ongeveer een derde van zijn capaciteit gevuld (of "verzadigd") 
- met andere woorden, de normale transferrineverzadiging is ongeveer 30%. 
Bij hemochromatose wordt de hoeveelheid ijzer die uit de voeding in de bloedbaan 
wordt opgenomen, verhoogd; Dit extra ijzer wordt vervolgens gedragen door 
transferrine, waardoor de transferrineverzadiging toeneemt en soms waarden van 
meer dan 100% worden bereikt.



Mijn transferrineverzadiging is 80%: betekent dit dat 
mijn lichaam bijna vol ijzer zit?

Nee - het betekent gewoon dat het systeem dat ijzer door je lichaam 
transporteert op 80% van zijn capaciteit is. Het duurt jaren van zeer 
hoge transferrineverzadiging voordat ijzerstapeling in het lichaam 
optreedt, en zelfs langer voordat overtollig ijzer schadelijk wordt voor de 
organen en ziekte veroorzaakt. 
Je kunt dus heel lang een hoge transferrineverzadiging hebben zonder 
dat de organen (de lever, de alvleesklier, het hart) overbelast raken 
met ijzer. De transferrineverzadiging vertelt ons alleen dat er te veel ijzer 
wordt opgenomen. 

Om vast te stellen of er overtollig ijzer in de organen is afgezet, moet het 
serumferritine gemeten worden, een maat voor de hoeveelheid overtollig 
ijzer in de organen. 

In combinatie met transferrineverzadiging kan het ferritine zeer nuttig 
zijn als maat voor de om ijzervoorraad
(mits er geen andere  aandoeningen zijn die het ferritine kunnen verhogen) 

Bijvoorbeeld: 
als een Tfsat 80% is en ferritine 50 μg/L, is er geen ijzerstapeling 
als ferritine >1000 μg/L is, dan aanzienlijke ijzerstapeling



Ik heb een verhoogd ferritinegehalte: betekent dit dat 
ik hemochromatose heb?

Niet noodzakelijkerwijs – hogere waarden van serumferritine
komen zeer vaak voor bij de bevolking en zijn in de meeste 
gevallen niet te wijten aan ijzerstapeling. 

De meest voorkomende oorzaak van hoog serumferritine is het 
"metabool syndroom", dat wordt gekenmerkt door een 
verhoogd gewicht (vooral buikomtrek), hoge bloeddruk, hoge 
bloedsuikerspiegels, hoge bloedlipidespiegels (cholesterol, 
triglyceriden) en soms een persoonlijke (of familie) medische 
geschiedenis van hart- of vaatproblemen. In deze setting is de 
transferrineverzadiging doorgaans niet verhoogd. 

Andere veel voorkomende oorzaken van verhoogd ferritine zijn 
ontstekingen en alcoholmisbruik. In dergelijke situaties zullen 
de ferritinespiegels afnemen wanneer de ontsteking afneemt of 
onthouding van alcohol wordt bereikt. 

Concluderend kan worden gesteld dat ijzerstapeling 
veroorzaakt door hemochromatose wordt vermoed wanneer 
serumferritine hoog is en de transferrineverzadiging ook 
hoog is.



De genetica van hemochromatose 
Ik heb hemochromatose: heb ik deze aandoening van mijn ouders 
geërfd?

Ja – als genetische ziekte wordt hemochromatose geërfd van je ouders. Onze genen zijn 
gerangschikt op chromosomen,  we erven één chromosoom van elke ouder. Als gevolg hiervan 
hebben we twee kopieën van elk gen (één van elke ouder). 
Om HFE-gerelateerde hemochromatose te hebben, moet een persoon de C282Y-variant in 
beide kopieën van het HFE-gen hebben.

Dit type genetische aandoening, waarbij je twee kopieën van het variant gen nodig hebt om de 
aandoening te ontwikkelen, wordt "autosomaal recessief" genoemd. 
Mensen die de C282Y-variant in beide HFE-genen hebben zijn "homozygoot“, 
Mensen met de C282Y-variant in slechts één van hun HFE-genen: "heterozygoot" of drager.

Je ouders kunnen homozygoot zijn voor de C282Y-variant of, vaker, heterozygoot. In het 
laatste geval hebben ze geen hemochromatose. 

Hoe beïnvloedt het hebben van twee exemplaren van de C282Y-variant de ontwikkeling van 
ijzeroverbelasting?
De lever produceert een hormoon, hepcidine genaamd, dat reageert op de ijzerbehoefte en 
regelt de hoeveelheid ijzer die uit de voeding wordt opgenomen in de bloedbaan.

Voorbeelden: 
Als het lichaam bijvoorbeeld meer ijzer nodig heeft, wordt het hepcidinegehalte verlaagd en 
wordt er meer ijzer uit de voeding opgenomen. 
Als het lichaam te veel ijzer heeft, stijgt het hepcidinegehalte en remt de ijzeropname uit de 
voeding. 



Een belangrijke rol van hepcidine is dus: reageren op 
de ijzerbehoeften van het lichaam.

Wanneer het ijzergehalte in het lichaam hoog is, werkt het 
HFE als een ijzersensor en geeft het een signaal aan de 
lever om meer hepcidine te produceren, waardoor de 
ijzeropname wordt verminderd. 

De HFE-C282Y-variant voorkomt echter dat het HFE eiwit 
functioneert en het verliest zijn vermogen om de 
productie van hepcidine te beïnvloeden.
Dit is geen probleem voor mensen met slechts één kopie 
van de C282Y-variant, omdat de tweede normale kopie 
van het HFE-gen deze disfunctie kan compenseren. 

Maar wanneer beide kopieën van het HFE-gen de 
C282Y-variant hebben, faalt het HFE-
ijzerdetectiemechanisme en blijft het lichaam te veel ijzer 
uit de voeding opnemen.

Na verloop van tijd leidt dit tot ophoping van ijzer in de 
lever en andere delen van het lichaam.



Pietrangelo, A. N Engl J Med 2004;350:2383-2397

Plasma / serum Fe

transferrine

rode
bloed
cellen
Hemoglobine
=Hb

5mg ijzer

in 500ml 
bloed 

250 mg 
ijzer

Normale ijzerstofwisseling
bij de mens



transferrine voor
Fe-transport

Fe in hemoglobine
rode bloedcel voor 
zuurstoftransport

ferritine
Fe-voorraad/opslag

hepcidine (Hp)
regelt (“remt”)
Fe-opname in darm 
en macrofaag

Erythroferron
(ERFE) onderdrukt Hp

ontsteking (IL6)
verhoogt Hp



Is hemochromatose altijd HFE-gerelateerd?
Nee. In zeer zeldzame gevallen kan hemochromatose worden 
veroorzaakt door disfunctie van andere genen, zoals 
hemojuvelin, transferrinereceptor 2 of hepcidine, die ook de 
productie of functie van hepcidine beïnvloeden. Deze zeldzame 
vormen van hemochromatose worden niet-HFE-gerelateerde 
hemochromatose genoemd. Ze volgen ook een autosomaal 
recessief overervingspatroon en zijn meestal ernstiger met 
symptomen die vroeg in het leven verschijnen. In het bijzonder 
worden de hemojuvelin- en hepcidine-gerelateerde gevallen ook 
wel "juveniele hemochromatose" genoemd.
Wat als ik het C282Y/C282Y-genotype heb 
maar geen ijzerstapeling?
Veel mensen met de C282Y-variant in beide kopieën 
van het HFE-gen (d.w.z. C282Y/C282Y-genotype) 
ontwikkelen geen ernstige ijzerstapeling. 

Het is nog steeds niet goed begrepen waarom sommige mensen 
met dit genotype ernstige ijzerstapeling en ziekte ontwikkelen en 
anderen niet. Desalniettemin, aangezien het C282Y/C282Y-
genotype het risico op ijzerstapeling verhoogt, is het belangrijk 
dat uw arts op de hoogte is van de situatie en uw ijzergehalte 
controleert. Als ze binnen het normale bereik blijven, is het niet 
nodig om andere actie te ondernemen



Mijn genetische test toont C282Y/H63D: 
Heb ik hemochromatose?

Nee – H63D is een andere variant in het HFE-gen die veel 
voorkomt in de algemene bevolking en veroorzaakt niet 
dezelfde afname van de functie van het gen als de C282Y-
variant. 
Mensen met een C282Y/H63D-genotype, 
çompound heterozygotes genoemd, worden niet meer 
geclassificeerd als mensen met HFE-gerelateerde 
hemochromatose. 
Hoewel deze mensen enige toename van hun metingen 
van ijzerstapeling kunnen vertonen, vooral in combinatie 
met risicofactoren zoals zwaar alcoholgebruik, chronische 
leverziekte of metabool syndroom, worden hun 
ijzerspiegels niet hoog genoeg om hemochromatose te 
veroorzaken. 
Mensen met het C282Y/H63D-genotype hebben niet 
noodzakelijkerwijs aderlatingen nodig en worden over het 
algemeen geadviseerd om ijzerophoping in de lever te 
voorkomen door een gezonde levensstijl aan te houden en 
zich als bloeddonor aan te melden 



Welke symptomen kan ik ervaren bij hemochromatose?

Als u HFE-gerelateerde hemochromatose heeft, heeft u mogelijk 
helemaal geen symptomen, vooral in de vroege volwassenheid. 
Symptomen verschijnen over het algemeen na de leeftijd van 30 jaar 
en kunnen zeer divers en niet-specifiek zijn; 

Ze kunnen bestaan uit onverklaarbare chronische vermoeidheid, 
seksuele disfunctie (impotentie), gewrichtspijn (vooral in de 
tweede en derde vinger en de enkels) of soms een abnormaal 
gebruinde teint (hoewel dit geen vroeg kenmerk is). 

Bij de meest gevorderde of ernstige vormen van 
hemochromatose kunnen andere problemen optreden, zoals 
diabetes, hartbeschadiging (ritmestoornissen, kortademigheid 
tijdens inspanning) of leverproblemen (zoals een vergrote lever 
en laboratoriumbewijs van leverschade). 

In de zeldzame gevallen van niet-HFE-gerelateerde 
hemochromatose (bijv. juveniele hemochromatose) kunnen 
patiënten deze ernstigere tekenen en symptomen al in de 
adolescentie vertonen.



Als u vroeg werd gediagnosticeerd, vóór de ontwikkeling van 
onomkeerbare schade aan organen zoals de lever, de alvleesklier 
of het hart, en u behoudt veilige niveaus van serumferritine door 
regelmatige bloeddonaties of aderlaten, zult u een gezond leven 
leiden zonder complicaties door ijzerstapeling. 

Er is zelfs gemeld dat de levensverwachting in deze setting 
langer kan zijn dan die van de algemene bevolking. Het is echter 
belangrijk dat u uw ijzergehalte gedurende het hele leven in 
de gaten blijft houden. 

De enige complicatie die niet effectief kan worden behandeld 
met aderlaten is gewrichtsaandoeningen (bijv. artritis). Als dit 
gebeurt, moet het mogelijk onafhankelijk worden beoordeeld en 
behandeld.

Ik ben in een vroeg stadium gediagnosticeerd en 
behandeld, ben ik dan vrij van enig risico op complicaties?



N.B. bij Fibrose / Cirrose: 
1-2 x perjaar: Controle ECHO’s



MRI Leverijzer meting



Hoe werkt de verwijdering van bloed door aderlaten om het ijzer 
dat in het lichaam is opgeslagen te verwijderen?

Ons lichaam bevat ongeveer 5 liter bloed. 
De bloedfabriek in het lichaam is het beenmerg en ijzer is de 
belangrijkste voedingsstof om deze fabriek in stand te houden. 
Rode bloedcellen hebben een levensduur van 3 maanden, dus er 
worden constant nieuwe bloedcellen aangemaakt om de oude te 
vervangen. 

Wanneer u rode bloedcellen verwijdert door middel van aderlaten, op 
dezelfde manier als een bloeddonatie in een bloedbank, zal het 
beenmerg de productie van nieuwe rode bloedcellen verhogen om 
dat verlies te vervangen. Om dit proces mogelijk te maken, wordt ijzer 
van de voorraden in de lever naar het beenmerg verplaatst en daar 
gebruikt om nieuwe rode bloedcellen aan te maken. 
Bij hemochromatose kunnen de rode bloedcellen die door aderlaten zijn 
verwijderd, gemakkelijk worden vervangen zolang er nog een teveel 
aan ijzer in de lever is. 

Dit proces kan herhaaldelijk worden uitgevoerd, totdat al het overtollige 
ijzer uit de lever is uitgeput.
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Is aderlaten de enige behandeling voor hemochromatose?

Ja. Op dit moment is de geaccepteerde behandeling voor 
hemochromatose ijzerdepletie door middel van aderlaten. 
Het proces van ijzerdepletie bevat twee fasen: 
Inductiefase: In deze eerste fase worden aderlaten intensief uitgevoerd 
(meestal wekelijks) om overtollig ijzer zo snel mogelijk uit de organen te 
verwijderen. Deze fase kan een paar jaar duren Hoe werkt de verwijdering 
van bloed door aderlaten om het ijzer dat in het lichaam is opgeslagen te 
verwijderen? Van enkele maanden tot enkele jaren duren, afhankelijk van 
de hoeveelheid ijzer die zich in de organen heeft opgehoopt op het 
moment van diagnose. 
Sommige aderlatingsdiensten bieden een alternatieve behandelingsoptie 
die bekend staat als "erytrocytaferese", waarbij alleen rode bloedcellen 
(geen volbloed) worden verwijderd. Dit kan het aantal aderlatingen dat 
nodig is voor ijzerdepletie verminderen en kan de voorkeur genieten van 
mensen met bijzonder zware ijzerbelastingen. Deze behandeling is niet in 
alle ziekenhuizen beschikbaar. 
Onderhoudsfase: Zodra ijzerdepletie is bereikt en het ijzergehalte binnen 
het normale bereik ligt, worden flebotomieën bij de meeste patiënten op 
regelmatige maar minder intensieve basis gehandhaafd (2-6 per jaar) om 
heraccumulatie van ijzer te voorkomen



Dieet? 
Over het algemeen kunnen ze eten wat ze willen. 
Consumeren van met ijzer verrijkt voedsel, ijzer- en vitamine C-suppl
vermijden; consumptie van rood vlees en alcohol matigen. 
Vruchtensappen, vooral citrusvruchten, kunnen het beste met mate worden 
geconsumeerd en niet in combinatie met ander voedsel. 
Deze voedingsaanbevelingen dienen echter alleen om de ijzeropname uit de 
darm te verminderen en zijn alternatief voor aderlaten. Dit zijn slechts 
richtlijnen; 
Het potentiële voordeel van het vermijden van overmatige ijzerinname is dat 
dit de frequentie van aderlatingsziekten die nodig zijn om te voorkomen dat de 
ijzervoorraden in het lichaam toenemen, enigszins kan verminderen. 
Vanwege het verhoogde risico op infectie door de schadelijke 
bacterie Vibrio vulnificus, moeten mensen met hemochromatose het 
consumeren van rauwe of onvoldoende verhitte zeevruchten 
vermijden (vooral in de subtropische gebieden) en besmetting van 
open wonden met zeewater vermijden. 
Recente vooruitgang in de kennis over de regulatie van 
ijzerabsorptie heeft geleid tot de ontwikkeling van nieuwe 
experimentele geneesmiddelen die momenteel in klinische 
onderzoeken worden getest. In de toekomst kunnen deze 
geneesmiddelen nieuwe alternatieve behandelingsopties voor 
hemochromatose bieden door de ijzeropname via de voeding te 
verminderen. Op dit moment zijn deze medicijnen nog niet 
goedgekeurd voor gebruik!



Hoe weet ik of mijn behandeling werkt?

U moet uw ijzergehalte regelmatig controleren in overleg met uw arts. 
Uw serumferritinespiegel is de beste maat voor uw ijzervoorraden. 

Zodra uw serumferritine door intensieve behandeling is teruggebracht 
tot een veilig niveau (in de buurt van 50 μg/l), is het belangrijk om dit 
niveau (50-100 μg/l) te handhaven door middel van regelmatige 
onderhoudsflebotomieën of bloeddonaties. 

Tijdens de behandeling moet uw bloedbeeld (zoals het 
hemoglobinegehalte) op peil worden gehouden op uw normale 
waarden, 

het enige tijdstip waarop het kan dalen is aan het einde van de 
intensieve behandeling. Als uw hemoglobinegehalte om de een of 
andere reden onder het referentiebereik daalt, moet uw arts mogelijk 
uw bloedafnameschema aanpassen om bloedarmoede te voorkomen.



Ik zit nu in mijn onderhoudsfase en mijn 
transferrineverzadiging is teruggekeerd naar 80%: betekent 
dit dat mijn lichaam weer overbelast is met ijzer?

Nee – Uw transferrineverzadiging kan hoog blijven, 
zelfs als uw serumferritinespiegel laag is
– dit betekent niet dat u last heeft van een ijzerstapeling 

in het lichaam. 

Zoals hierboven vermeld, vertelt transferrineverzadiging 
ons alleen dat er te veel ijzer wordt opgenomen vanwege 
uw genetische aandoening.

Als u de transferrineverzadiging probeert te 
verminderen door frequentere aderlaten, loopt u het 
risico bloedarmoede te ontwikkelen. Momenteel is er 
geen sterk klinisch of wetenschappelijk bewijs om 
streefwaarden voor transferrineverzadiging aan te bevelen.



Als u hemochromatose heeft, zijn uw familieleden met het grootste risico 
om de aandoening te krijgen uw broers en zussen. 

U moet hen op de hoogte stellen van uw diagnose en hen aanmoedigen 
om zich te laten testen. In sommige gevallen kan het gepast zijn om ook te 
overwegen om je ouders te testen, hoewel ze een lager risico hebben. 
De leeftijd en algemene gezondheid van je ouders moeten zorgvuldig 
worden overwogen voordat dit wordt ondernomen. 

Uw kinderen hebben ook een lager risico, maar het wordt aanbevolen om, 
wanneer ze op de juiste manier toestemming kunnen geven, ook te 
worden getest. 
Bij het overwegen van het risico op zeer jonge kinderen bieden sommige 
artsen aan om de partner van de patiënt (d.w.z. de andere ouder van het 
kind) te testen. Als hij/zij geen drager is van de hemochromatosevariant, 
lopen hun kinderen geen risico, maar zullen ze elk drager zijn. 

Als het kind nog steeds als risicovol wordt beschouwd, wordt aanbevolen 
om het te laten testen wanneer het kan instemmen met het testproces



HAEMOCHROMATOSE: komt van de Griekse termen haemo (bloed) en 
chroma (kleur); Verwijst naar de kleurveranderingen die gepaard gaan met 
ijzerophoping in het lichaam

CHROMOSOOM: Draadachtige structuur, binnen de kern van cellen, die 
genetische informatie draagt

GEN: eenheid van erfelijke informatie, die een vaste posititie op een 
chromosoom inneemt

HFE-GEN: dat codeert voor het HFE-eiwit dat een cruciale rol speelt in het 
ijzermetabolisme

GENO-TYPE: Genetische samenstelling van een organisme (de samenstelling 
ervan in DNA) 

PHENOTYPE: Waarneembare expressie van een genotype - in wezen de 
"ziekte" of aandoening veroorzaakt door een genetische variatie

WOORDENLIJST



GEN VARIANT: Een permanente verandering in de DNA-sequentie 
waaruit een gen bestaat. 
Dit type stond vroeger bekend als gen mutatie, maar omdat 
veranderingen in het DNA niet altijd ziekte veroorzaken, is de term 
gen variant nauwkeuriger.

HETEROZYGOOT (dragerschap): Het individu draagt één variant van 
het gen in één chromosoom

HOMOZYGOOT: Het individu draagt één variant van het gen in 
beide chromosomen

COMPOUND HETEROZYGOOT: Het individu draagt een andere 
variant van het gen in elk chromosoom

TRANSFERRINE: Transport eiwit voor ijzer in het plasma

FERRITINE: Eiwit dat ijzer opslaat in cellen, maar ook aanwezig is 
in het plasma

HEPCIDINE: Eiwit dat de ijzerbalans van het lichaam regelt

PHLEBOTOMIE: therapeutische afname van bloed, met inbegrip van 
donatie (voorheen bekend als "aderlating“ )





Dank voor Uw aandacht! 

Vragen?

N.B. ook graag Feedback


