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FRADIGREINAR

SJUKRATILFELLI

Jarnmadurinn
— sjukratilfelli

Agrip

Algengasta orsok smafrumubl6dleysis er jarn-
skortur. Sagt er fra 29 dra manni sem hafdi verid
med meedi, slappleika og sveesid smafrumu-
blédleysi i prjar vikur prétt fyrir priggja ara
jarntoku. Blodgjafir heekkudu blédrauda tima-
bundid en jarngjafir { 20 hofdu engin ahrif.
Beinmergsrannsékn greindi arfgengt jarnkim-
frumublédleysi. Pyridoxin leidrétti blodleysid
en madurinn purfti & endurteknum aftéppunum
ad halda vegna mikillar jarnofhledslu. Nu tekur
hann pyridoxin, er einkennalaus og med edlilegan
bl6dhag.

Sjakratilfelli

Tuttugu og niu dra gamall madur sem hafdi verid
med sararistilbolgu (colitis ulcerosa) kom til leeknis
eftir a0 hafa verid slappur, med hofudverk og
vaxandi meedi um priggja vikna skeid. Hann haféi
svartar haegdir sem hann tengdi inntoku jarntaflna
en var ekki med ferskt bl6d i heegdum. Hann
haféi greinst med sararistilbélgu fyrir niu drum
og verid einkennalitill 4 mesalazini. Premur drum
fyrir komu, haféi fundist smafrumublédleysi
(microcytic anemia), blédraudi (hemoglobin, Hb)
115 g/L og MCV (mean corpuscular volume, medal-
frumurymi) 70 fl. Stuttu sidar var madurinn settur
a jarntoflur og talinn vera med jarnskortsblédleysi
pratt fyrir a0 meelingar 4 jarnhag veeru innan
edlilegra marka. Sidan pa, eda i prja ar, hafdi
hann tekid jarntoflur tvisvar 4 dag og fann fyrir
hofudverk ef peer gleymdust. Hann ték engin
onnur lyf utan Naproxen 500 mg eftir porfum.
Hann var af islensku bergi brotinn. Médurafi hans
Iést fyrir 50 arum tr hvitbleedi og fodurafi var med
ristilbélgur.

Madurinn var folur vid skodun med edlileg
lifsmork. Vid hjartahlustun heyrdist slagbils 6hlj6o
yfir hjartastad. Prof fyrir bl6di i saur (Hemoccult®)
reyndist jakveett.

Blédrannsoknir syndu verulegt smafrumu-
blodleysi (Hb 57 g/L, MCV 66,9 fl), jarn meeldist
38,9 umol/L og ferritin 663 pg/L (tafla 1). Sokk
var veegt heekkad 27 mm/klst. Magaspeglun
leiddi 1 lj6s veega vélindabdlgu med fleidrum
(erosive esophagitis). Ristilspeglun stadfesti enda-
parmsboélgu (distal proctitis). Tolvusneidmynd
af kvio var o6markverd. Holsjarhylkisrannsokn
(capsular endoscopy) reyndist edlileg. Medferd folst

i bl6ogjof og fékk hann sex einingar af bl6di a sjo
doégum sem haekkadi Hb upp 1106 g/L.

A neestu premur méanudum fékk hann saman-
lagt 13 einingar af bl6di auk pess ad fa jarn { a0
(Venofer®) en var samt afram blodlitill og ferritin
var mikid heekkandi (1950 pg/L). Honum var
pvi visad til bl6dleeknis til frekari uppvinnslu. A
peim tima var madurinn heettur ad geta stundad
vinnu vegna slappleika. Hb var 80 g/L og raudu
bl6dkornin ennpa sma, MCV 76 fl. A blédstroki
sast mjog mikill breytileiki 1 steerd og logun
raudra blédkorna. Jarn var dfram hatt, 41 pmol/L,
jarnbindigeta lag, 41 pmol/L, og jarnmettun (jarn/
jarnbindigeta x 100) pvi gridarlega aukin eda 100%
(edlilegt 20-45%). Ferritin var afram mjog hatt,
1863 ng/L. Erythrépoietin var edlilegt og engin
merki voru um blédlysu (laktat dehydrégenasi og
haptéglobin edlilegt). Peer prjar stokkbreytingar
i HFE-geni sem tengjast arfgengri jarnofhledslu
(hereditary hemochromatosis) reyndust ekki vera til
stadar. Beinmergsstrok syndi frumurikan merg
an merkja um mergmisproska (myelodysplasia).
Jarnbirgodir voru auknar og hringjarnkimfrumur
(ring-sideroblasts) voru aberandi (sja mynd 1). Vid
skodun & 10 dra gomlum blédprufum kom i ljés
edlilegt Hb 138 g/L, en mikid leekkad MCV 74 fL.

Beinmergsrannsoknin og 16ng saga um sma
raud blédkorn an jarnskorts syndi ad petta

Tafla 1. Nidurstédur blodrannsékna vid innldgn. Gildi utan
vidmidunarmarka eru merkt med stjérnu (*).

Nidurstada Vidmidunarmork
Hvit blédkorn 7,3 x10%L 4-10 x10%L
Hemoglobin *57 g/L 135-175 g/L
Hematokrit *0,175 0,395-0,515
MCV *66,9 fl 80-96 fl
MCH *21,8 pg 26,5-33,5 pg
Blodflogur *458 109/L 150-400 10°/L
Sokk *27 mm/klst. <15 mm/klist.
Netfrumur 4,3% 0,610-2,24%
S-Jarn *38,9 pmol/L 10-30 pmol/L
Ferritin *663 pg/L 15-400 pg/L
Albumin 41 g/L 38-50 g/L
B-12 281,3 pmol/L 200-800 pmol/L
Folat 20,1 nmol/L 7-39 nmol/L

MCV - mean corpuscular volume = medalfrumurymi
MCH — mean corpuscular hemoglobin = medalfrumuraudi
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Mynd 1. Jirnlitun
(prussian blue litun) d
beinmergsstroki. Jdrn
litast blatt. Orin bendir

d hringjarnkimfrumu
(ring-sideroblast). bar
sjdst titfellingar jarns
hvatberum forstiga raudra
blédkorna hringinn 1
kringum kjarnann.
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var arfgengt jarnkimfrumublédleysi (hereditary
sideroblastic anemia). Medferd med pyridoxini 100
mg daglega var hafin og 6ll jarnmedferd stodvud.
G60 svorun fékkst vio medferdinni og premur
manudum seinna var Hb kominn { 139 g/L 4n
blédgjafa. Hofst pa medferd jarnofhledslunnar
sem rekja matti til endurtekinna bl68- og jarngjafa.
A nzestu 18 manudum var tappad alls af honum 19
einingum af heilbl6di (allt ad 5000 mg jarns). Allan
pann tima var hann einungis 4 pyridoxini og hélt
uppi goédu Hb-gildi pratt fyrir stifar aftappanir.
Fimm arum sidar, vid sidustu skodun, var hann
ennpd einkennalaus & pyridoxini med Hb 135 g/L
og ferritin 230 pg/L.

Umraeda

Jarnskortur er algengasta 4steeda smafrumu-
blédleysis 1 nordanverdri Evrépu.! Adrar orsakir
eru medal annars eettgengt dvergkornablédleysi
(thalassemia), blédleysi vegna langvinnra sjik-
déma og 4dunnid eda eettgengt jarnkimfrumu-
bl6dleysi? T uppvinnslu & sméfrumublédleysi
er mikilveegt a0 meela jarn, jarnbindigetu og
ferritin 1 bl6di til ad reyna ad komast naer orsokum
blédleysisins. Laekkun & ferritini og heaekkun 4
jarnbindigetu eru deemigerdar nidurstodur fyrir
jarnskortsblodleysi.” 2 Jarnskortur er hins vegar
6likleg asteeda blodleysis ef ferritin er edlilegt eda
haekkad.!

[ pessu tilfelli er lyst blédleysi hja manni med
tiltdlulega 1itid virka sdraristilbolgu. Meeling
a ferritini getur verid misvisandi ha ef um
langvinnan bélgusjikdém er ad reda par sem
ferrtin er prétein sem heekkar vid brada bélgu-

svorun.? Meling 4 jarnbindigetu getur verid
hjélpleg til ad greina & milli jarnskortsblédleysis
og blédleysis vegna langvinnra sjikdéma. Vid
jarnskortsbl6dleysi heaekkar jarnbindigetan en
leekkar ef blédleysi er vegna langvinns sjak-
déms.2 T okkar tilfelli var jarnbindigeta vid nedri
vidmidunarmork og ferritin hatt sem samrymist
illa jarnskorti. Jarnmettunin var einnig ha, 100%,
en er oftast leekkud (<16%) i jarnskortsblédleysi.?

Jarnofhledsla er algeng i jarnkimfrumubl6d-
leysi og er hluti af sjtikdémsmyndinni? [ pessu
sjukratilfelli var jarnofhledslan alvarlegri par
sem jarnmedferd var haldid afram { langan tima
pratt fyrir hratt heekkandi ferritin. Petta 4stand
versnadi einnig med tidum bl6dgjofum. Slik
jarnofhledsla (transfusional siderosis) getur verid
lifsheettuleg, medal annars med Ttfellingum
i hjarta med tilheyrandi leidslutruflunum og
hjartslattaréreglu.>* Er pvi naudsynlegt ad minnka
jarnofhledslu eins fljott og heegt er. Einfaldasta
og jafnframt virkasta medferdin er aftoppun
heilbl6ds. Einnig eru til jarnbindandi lyf sem
minnka jarnbirgdir likamans smam saman. Pau lyf
eru oft heegvirk, erfid i notkun og dyr auk pess ad
hafa margar aukaverkanir.” > Beinmergsrannsokn
leiddi til réttrar greiningar i pessu tilfelli.
Jarnkimfrumurnar (sideroblastar) sem saust i
jarnlitun & beinmergssogi eru einkennandi fyrir
jarnkimfrumublédleysi, jarnid radar sér { kringum
kjarna forstiga raudra blédkorna 4 hringlaga hatt.
Slikt blodleysi getur verid dunnid eda medfeett.>
3 Aunna formid er talid algengara og eru pekktar
orsakir fyrir pvi, til deemis etandl, koparskortur,
hypéthermia og dkvedin lyf, svo sem isénfazid og
chléramfenicél. Pa getur mergmisproski einnig
haft petta utlit.2

Margar mismunandi stokkbreytingar liggja
ad baki medfeeddu jarnkimfrumublédleysi og
er stokkbreyting a4 X-litningi i geninu Delta-
aminolevulinate synthase 2 (ALAS2) algengust.?
ALAS2-genid skrair fyrir fyrsta ensiminu i
nymyndun heme-ameinda i forstigum raudra
blédkorna.® Pyridoxin er hjilparensim i pessu
fyrsta skrefi heme-myndunar. Sjiklingar sem eru
med stokkbreytingar naleegt bindistad pyridoxins
a4 ALAS2 eru liklegri til ad svara medferd med
pyridoxini en peir sem eru med stokkbreytingu
fjeer bindistadnum.* Stokkbreytingar i ALAS2
valda minnkadri myndun 4 heme-sameindum
sem sidan veldur blédleysi og tutfellingu jarns i
hvatberum forvera raudra bl6dkorna hringinn
i kringum kjarnann sem er einkennandi fyrir
sjukdéminn.*® Stokkbreytingarnar valda mis-
miklu blédleysi og par af leidandi mismiklum
einkennum. Sumir greinast & barnsaldri en adrir
greinast ef til vill ekki’ T tilfellinu sem hér er



lyst er sagt frd manni sem hafdi haft sma raud
blédkorn 1 ad minnsta kosti tfu ar og bendir pad
frekar til medfeedds galla en til dunnins forms
jarnkimfrumubl6dleysis sem einnig er oftast
storseett blodleysi (macrocytic anemia). Annad
sem stydur ad um medfaett form sé ad reeda er g6od
svorun vid pyridoxinmedferd.>?

Hér er rakid tilfelli par sem ungur islenskur
madur leitadi til leeknis vegna smafrumublédleysis
sem var misgreint sem jarnskortsblédleysi, p6 svo
ad blédrannsoknir bentu ekki & jarnskort. Betri
lidan sjiklingsins vid toku jarntaflna spiladi par
innien einnig pad ad hann var med séraristilbélgu
sem getur leitt til bl6dmissis um meltingarveg
og heekkunar ferritins vegna bélgu. Er pvi oft
erfitt ad tdlka nidurstédur 4 jarnhag hja slikum
einstaklingum. Madurinn var hins vegar ekki med
pad virkan bélgusjikdém ad hann geeti skyrt hina
miklu heekkun & ferritini og saga mannsins ftrekar
mikilvaegi pess ad ttlka jornmeelingu rétt.
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Draga ma pann leerdém af pessu tilfelli ad ekki
er allt smafrumublédleysi hja Norour-Evrépu-
btium vegna jarnskorts og slikt bl6dleysi parfnast
frekari rannsokna pegar jarnmedferd skilar ekki
tileetludbum arangri. Mikilveegt er ad slikum
sjuklingum sé fylgt vel eftir par sem jarnofhledsla
verdur oft mikil og lifsheettuleg.
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The Iron-man: A case-report

The most common cause of microcytic anemia is iron
deficiency. We report a 29 year old man with history of dyspnea,
fatigue and severe microcytic anemia despite iron therapy

for 3 years. Blood transfusions elevated the hemoglobin

levels temporarily, but iv iron did not. Bone marrow showed

Einarsdottir MJ, Reykdal SE, Vidarsson B.
The Iron-man: A case-report. Icel Med J 97; 2011: 31-3

sideroblastic anemia. The anemia resolved with pyridoxine
treatment but severe iron overload necessitated multiple
phlebotomies. Today the patient is asymptomatic on pyridoxine
with a normal hemoglobin level.
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