Oklara ledbesvar kan
vara hemokromatos

Glom inte bort diagnosen hemokromatos vid oklara ledbesvar - tidig
upptackt och behandling hindrar uppkomst av levercirrhos.

ereditir hemokromatos (HH) ir

en i norra Europa vanlig sjuk-

dom och som orsakas av en mu-

tation 1 HFE-genen i kromosom
nr 6. Man har beriknat att 1 av 200 personer
i Sverige har mutationen i homozygot form
(C282Y/C282Y). Av dessa drabbas var 20:e
person av den allvarliga fenotypen som inne-
bir en okad absorption av jirn frin tarmen.
Inlagring av stora mingder jarn i kroppens
organ, framfor allt levern blir féljden.! Den
betydligt mindre vanliga s.k. sammansatta he-
terozygotin (C282Y/H63D) kan ocksd leda till
hemokromatos.

3500 kdnda fall i Sverige

I Sverige fanns nyligen 3 531 kinda fall av
klinisk hemokromatos rapporterade till Pa-
tientregistret som inlagda p sjukhus eller un-
dersokta pd specialist-mottagning.? Det finns
rekommendationer att syskon till patienter
med kinda hemokromatos skall gentestas,
men min erfarenhet &r att sd inte alltid sker.
D4 heller inte allmiin screening for diagnosen
ansetts ekonomiskt forsvarbar kommer dirfor
odiagnostiserade patienter att di och da séka
pd vardcentraler och ortopedmottagningar
p-g-a. allmén trtthet och ledbesvir.

Eftersom det finns en enkel och effektiv be-
handling #r det viktigt for ortopeder att upp-
mirksamma méjligheten av att ledbesvir kan
vara orsakade av hemokromatos.

Var dirfor generds med att bestilla nigra
enkla blodprov.

Kliniska symptom

De initiala symptomen &r ofta diffusa och ut-
gors ofta av allmin trétthet, Symptom frin
MCP-lederna - speciellt frin den 2:a och 3:e
- samt fotlederna kan dock upptrida tidigt,
speciellt hos min, och skall dédrfor utredas
med avseende pd hemokromatos' Hos kvinnor
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Fig 1: Man som vid 59 ars alder opererades med
Mobilityprotes i vanster fotled efter att tidigare
ha fatt en haftprotes pa héger sida. ( Fall no 11
i Tabellen)

Fig 2: Hogra fotleden pa samma patient som i
Fig 1.

upptrider symptomen oftast efter klimakte-
riet.

Det finns nu dokumenterat att HH inte bara
orsakar smirre ledférindringar eftersom flera
studier visat en hogre andel ledprotesoperatio-
ner jimfort med normalbefolkningen. Elm-
berg och medarbetare rapporterade ett hazard
ratio (HR) pa 2.8 (95% CI 2.3-3) for risken att
bli héftprotesopererad och HR=2.1, (95% CI,
1.6-2.9) for risken att bli kniprotesopererad.
Risken for att behéva bli opererad i fotleden
med protes eller artrodes var sirskilt stor - HR
10.5(CI 95% 5.7-19.5) - men antalet fall var li-
tet. Samtliga skillnader var signifikanta.?

Sahinbegovic et al® fann att ledplastikope-
ration inte bara var signifikant vanligare och
med ett Odds Ratio (OR) pd 9.0 (95% CI 4.6-
17.4) hos HH-patienter utan ocks4 att ingrep-
pen féretogs 1 yngre alder och oftare innefat-
tade flera leder.

I en case—control studie som féretogs med
hjdlp av sjilvskattande frageformuldr bland
306 HH patienter och 304 kontroller var OR
for risken att bli héftopererad 5.3 (95% CI 2.3-
12.1) och for risken att bli knidprotesopererad

5.1 (95% CI 1.1-23.4). Fér hoftproteser dr
observationen signifikant.*

12 ars vantan pa ritt diagnos

Fotlederna, som sillan drabbas av primér ar-
tros, dr silunda liksom MCP-lederna 2 och 3
ett predilektion stille for sjukdomsangrepp vid
HH, men ocksi hoft och/eller knileder kan si-
lunda involveras. I en sammanstillning av 16
patienter med HH som blivit opererade med
total fotledsprotes fann Barg och medarbetare
att alla hade artros eller protes i den kontrala-
terala fotleden. Fem knileder, 6 hoftleder och
2 axlar vara angripna i denna patientgrupp.
Alla utom en patient hade foérindringar i MCP
2och 3.’

Jag rapporterade 2009 7 patienter med HH
som opererats med total fotledsprotes. Led-



Tabell: Kon , dlder samt engagerade leder

Fallnr | Kon | Alder* Fotled nr 1 | Fotled nr 2 | Kniiprotes(er) | Hoftprotes(er)
e L 3]

1 K 71 P P 1

2 M 70 P

3 M 66 P A 1

3 M 59 P P 1 ]

5 M 64 A

6 K 55 P P 2

7 M 57 P OA 2

8 M 62 P OA 2

9 M 65 P 1

10 M 59 P OA 1

11 M 59 A 0OA |

12 M 58 P 1

13 K 48 P OA 1 |

14 M 49 P OA

15 M 49 P

16 M 68 P

Alder = nir forsta fotleden opererades. P = protes, A = artrodes, OA = artros.

symptomen debuterade vid en genomsnittsél-
der av 36 4r — med den hogsta dldern 52 ar hos
en kvinna och 45 4r hos en man. Anmirknings-
viirt 4r att det drojde i genomsnitt 12 &r (1- 22
dr) innan man satte ritt diagnos. Sabingovic
et al * konstaterade att av 199 patienter med
HH hade symptomen debuterat vid i medeltal
45 drs dlder och med en "doctors delay” pd 10
dr.® En "doctors delay” pd i genomsnitt 10 ar
konstaterades ocksd i en annan studie av 2851
patienter med HH.”

Hemokromatospatienter i Svenska
Fotledsregistret

I det svenska fotledsregistret fanns 1 januari
2013, 16 patienter som blivit opererade anting-
en med protes eller med artrodes och som har
en kind hemokromatos. 6 patienter har opere-
rats 1 Malmd, 2 vid en annan universitetsklinik
och 1 vardera vid 8 andra ortopediska kliniker.

Det var 13 min och 3 kvinnor. Si gott som
alla uppgav vid intervju att de ocksd hade be-
svir frin andra fotleden och i 10 fall hade dven
den andra fotleden blivit opererad med protes
eller artrodes eller sd fanns en rontgenologiskt
verifierad artros. Av de 16 patienterna hade 11
dessutom fitt minst en hoft eller kniled ersatt
med en protes. Mer dn hilften uppgav problem
frin hinderna. Till dessa 16 patienter kommer
ett antal av de drygt 400 patienter som rappor-
terats ha primir artros men som i sjilva verket
kan ha en hemokromatos.

Diagnostik

Diagnosen hemokromatos kan redan vara
sikerstilld vid bedomningen pd ortopedmot-

Fig 3: Kvinna som vid 55 érs alder fick den
forsta av fotlederna ersatt med en protes.
(Fall no 6 i Tabellen). Hon har ocksa opererats
med bilateral simultan hoftplastik. Man ser
uttalade fordndringar i handloven samt sankt
ledspringa i MCP-lederna och osteofyter radialt.
Férandringarna ar typiska for hemokromatos.

tagningen men kan ocksd pd grund av de initi-
alt diffusa symptomen ha missats vid tidigare
likarbesok. Om patienten fornekar kinnedom

om diagnosen hos sig sjilv eller anhériga, be-
stidll dd serumjirn, TIBC och serumferritin.
Om jirnmittnaden dr éver 55% ( sFe / TIBC
x 100) skall patienten remitteras till gastroen-
terolog alternativt reumatolog for fortsatt ut-
redning.

Man kan ocksd vilja att sjilv bestilla en mu-
tationsanalys (HFE-test).

Visar det sig att patienten 4r homozygot for
C282Y eller heterozygot for kombinationen
C282Y/H63D har diagnosen hemokromatos
verifierats.

Behandling och prognos

Behandlingen av grundsjukdomen &r enkel
och bestir av regelbundna blodtappningar
som initialt kan ske varje vecka, och sedan fer-
ritinvirdet normaliserats, 3-6 ggr per ir. Nu-
mera kan patienter fungera som blodgivare.
Om sjukdomen uppticks och behandlas innan
leverfunktionen péverkats torde patienterna
leva lika linge som de utan sjukdomen. Har
patienten redan utvecklat en levercirrhos finns
en okad risk att avlida p.g.a. hepatocellulir
cancer.® Aven med ritt diagnos och behandling
tycks emellertid ledbesviren inte paverkas eller
forhindras. Anledningen dr oklar och behand-
lingen av ledbesviren blir ddrfér symptoma-
tisk.

Sammanfattning

Det idr sannolikt att ett antal av de patienter
som undersokts for lingvariga besvir frin en
eller flera stora leder och far diagnosen primar
artros i sjdlva verket har en odiagnostiserad he-
mokromatos.

Som ortoped kan man bidra till att stilla ratt
diagnos i ett tidigt skede av sjukdomen och
ddrmed forhindra skador pd inre organ genom
en enkel och effektiv behandling.

Jag rekommenderar att man har diagnosen
hemokromatos i dtanke under nedanstiende
omstindigheter:

a) Svullnad, inskrénkt flexion och rontgeno-
logiska forindringar i MCP-lederna — sérskilt i
MCP 2 och 3.

b)”Primir artros” i fotleden med debut fore
55-60 drs dlder, och speciellt om bida sidor ar
engagerade.

¢) Tidigt och bilateralt engagemang av hoft
och/eller knileder fraimst hos mén.
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Referenser finns i Ortopediskt Magasins nit-
upplaga.
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