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ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΗ ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗ

• Πρώτη χρήση του όρου ¨αιμοχρωμάτωση¨ από τον Von Recklinhausen στο

τέλος του 19ου αιώνα για την περιγραφή των ενδοκρινολογικών

διαταραχών και της ανώμαλης καφεοειδούς χρώσης του δέρματος

πασχόντων.

• Βλάβες λόγω αυξημένης εναπόθεσης σιδήρου στους ιστούς.

• 1996 απομόνωση του γονιδίου της αιμοχρωμάτωσης HFE, στο

χρωμόσωμα 6, ομόζυγη μετάλλαξη C282Y υπεύθυνη για την πλειονότητα

των περιπτώσεων κληρονομικής αιμοχρωμάτωσης.

• Συχνότης 5:1000 στους Ευρωπαίους, έναρξη της νόσου στην ηλικία 50-60

ετών.

Taylor and Whitington, Liver Transplantation May 2016



ΝΕΑΝΙΚΗ ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗ – ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗ ΤΥΠΟΥ ΙΙ

• Πολύ σπάνια (μερικές δεκάδες συνολικά).

• Τύπος IIΑ : Μετάλλαξη στο γονίδιο HJV (hemojuvelin) στο χρωμόσωμα 1.

• Τύπος IIΒ : Μετάλλαξη στο γονίδιο HAMP (εψιδίνη) στο χρωμόσωμα 19.

• Μειωμένη έκφραση εψιδίνης στα ηπατοκύτταρα, εναπόθεση σιδήρου

στους ιστούς, θάνατος στα 20-30 χρόνια ζωής.

• Αυτοσωμικό υπολειπόμενο γονίδιο, οδηγεί σε υπερφόρτωση με σίδηρο

του ήπατος και άλλων οργάνων και ιστικές βλάβες. 

Taylor and Whitington, Liver Transplantation May 2016



ΝΕΟΓΝΙΚΗ ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗ – ΝΗ

• ΔΕΝ είναι κληρονομική νόσος, μπορεί να έχει οικογενή χαρακτήρα.

• Προηγείται η ηπατική βλάβη, η οποία ευθύνεται για την διαταραχή της

ομοιόστασης σιδήρου και την υπερφόρτωση με σίδηρο.

• Διαφέρει από την κληρονομική αιμοσιδήρωση στην οποία η υπερφόρτωση με

σίδηρο προηγείται και ευθύνεται για τις ιστικές βλάβες. 

• Η νεογνική αιμοχρωμάτωση εκδηλώνεται αμέσως μετά την γέννηση ή τις πρώτες

ημέρες ζωής, σπάνια αργότερα.

• Σοβαρή ηπατική ανεπάρκεια.

• Εξωηπατική εναπόθεση σιδήρου (αιμοσιδήρωση) σε διάφορα όργανα.

A.Feldman and P.Whitington, J. Clin Exp Hepatology Dec.2013



ΠΑΘΟΓΕΝΕΙΑ ΝΕΟΓΝΙΚΗΣ ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗΣ

• Οφείλεται κατά 99% σε αλλοάνοση εμβρυομητρική διαταραχή.

• Προσβάλλονται τα αναπτυσσόμενα ηπατοκύτταρα του εμβρυικού ήπατος.

• Αυτόματη αποβολή, ενδομήτριο θάνατο εμβρύου ή οξεία ηπατική ανεπάρκεια

μετά την γέννηση.

• Αυξημένος κίνδυνος > 90% για πάσχον νεογνό σε επόμενη εγκυμοσύνη.

A.Feldman and P.Whitington, J. Clin Exp Hepatology Dec.2013



GESTATIONAL ALLOIMMUNE LIVER DISEASE – GALD

• Το 2004 ο Whitington υποστήριξε την αλλοάνοση αιτιολογία της NH, βασιζόμενος στην υψηλή

συχνότητα επανεμφάνισης>90% και στην θεραπευτική ανταπόκριση στην χορήγηση γ-

σφαιρίνης.

• Το 2010 ο ίδιος ερευνητής περιέγραψε τον μηχανισμό της αλλοάνοσης διαταραχής.

• Έναρξη GALD μετά την 12η εβδομάδα κύησης.

• Αντιγόνο - στόχος ειδική πρωτεΐνη της επιφάνειας των εμβρυικών ηπατοκυττάρων.

• Δίοδος αντιγόνου μέσω του πλακούντα στη μητρική κυκλοφορία.

• Παραγωγή ειδικού IgG μητρικού αντισώματος.

• Ενεργητική δίοδος IgG αντισώματος μέσω των FcRn της τροφοβλάστης του πλακούντα, στην

εμβρυική κυκλοφορία.

• Ένωση αντιγόνου - στόχου και IgG αντισώματος στην επιφάνεια του ηπατοκυττάρου.

• Ενεργοποίηση του καταρράκτη του συμπληρώματος μέσω της κλασικής οδού MAC

A.Feldman and P.Whitington, J. Clin Exp Hepatology Dec.2013



Ενεργοποίηση καταρράκτη συμπληρώματος



ΠΑΘΟΛΟΓΟΑΝΑΤΟΜΙΚΕΣ ΗΠΑΤΙΚΕΣ ΒΛΑΒΕΣ ΣΕ GALD

Μελέτες σε δείγματα από νεκροτομές έδειξαν:

• Σοβαρή βλάβη και εκσεσημασμένη απώλεια ηπατοκυττάρων (έως 90%).

• Εναπόθεση σιδήρου στα εναπομείναντα ηπατοκύτταρα.

• Σοβαρή παν-λοβώδη παρεγχυματική ίνωση.

• Εικόνα κίρρωσης στο 50% των ασθενών.

• Ελάχιστα στοιχεία φλεγμονής.

• Το πυλαίο σύστημα συνήθως παραμένει ανέπαφο.

• Ειδική ανοσοϊστοχημική χρώση για C5b-9 δείχνει την συσώρρευση

ανοσοσυμπλεγμάτων (MAC) στα ηπατοκύτταρα.

A.Feldman and P.Whitington, J. Clin Exp Hepatology Dec.2013



26 H. Melin-Aldana et al. / GALD in indeterminate cause of neonatal death

Fig. 1. Liver histology and C5b-9 immunohistochemistry from 3 Group 1 cases with varying degrees of pathologic change. A&B. Case 1.1:

This sample shows minimal histologic abnormality. The most prominent feature is siderosis of hepatocytes, which in this H&E stain appears

as coarse granular rust-colored material (arrow and elsewhere). Immunohistochemistry of C5b-9 shows strong staining in the cytoplasm of

all hepatocytes. Non-hepatocytes and the portal area (lower right) show no significant staining. C&D. Case 1.2: This sample shows moderate

pathologic changes. In addition to loss of hepatocytes leaving blood-filled spaces, the individual hepatocytes show variation in size, shape and

nuclear morphology, and many are vacuolated. Irregular hepatocyte cords stain strongly for C5b-9. Vacuoles are seen in contrast, as they do

not stain. E&F. Case 1.3: This sample shows severe pathologic changes in hepatocytes, including widespread vacuolization and ballooning

degeneration. Hepatocytes stain strongly for C5b-9. Vacuoles and non-hepatocyte cellular elements do not stain.

six liver necrosis with proven Herpes simplex virus or

other viral etiology; five congenital cardiomyopathy,

five primary pulmonary hypertension; five bacterial or

fungal sepsis; and 30 other diagnoses.

Table 1 provides the data from the autopsy reports of

the 13 study subjects. In Group 1 cases, the final patho-

logic diagnoses included predominantly non-specific

processes, including hydrops and hemorrhage with

indeterminate causes of death. Both Group 2 cases

carried a defined clinical diagnosis, on which the final

pathologic diagnosis and underlying cause of death

were based. Group 3 cases all had a clinical and/or

autopsy-derived diagnosis of liver disease, but none

had a specific etiologic diagnosis to explain the liver

disease, and therefore the cause of death remained

indeterminate. Table 2 provides the summary of

results from our reexamination of these cases. All

Group 1 and Group 3 cases were reclassified as having

Παθολογοανατομικές ηπατικές βλάβες σε GALD

X.Pan , S.Kelly , P.Malladi , P.Whitington , Hepatology June 2010.



ΕΞΩΗΠΑΤΙΚΕΣ ΕΚΔΗΛΩΣΕΙΣ ΣΕ GALD – NH

• Εξωηπατική αιμοσιδήρωση παρουσιάζουν συνήθως το πάγκρεας, το μυοκάρδιο, 

ο θυροειδής και οι ελάσσονες σιελογόνοι αδένες του στοματοφάρυγγα και της

αναπνευστικής οδού.

• Λιγότερο συχνά οι αδένες του στομάχου, ο θύμος αδένας, τα νεφρικά σωληνάρια

και η αδενοϋπόφυση.

• Τα όργανα με αιμοσιδήρωση δεν παρουσιάζουν ιστική βλάβη.

• Δεν προσβάλλεται το Δ.Ε.Σ (σπλήνας, λεμφαδένες, μυελός των οστών).

• Η αιμοσιδήρωση αποδίδεται στην βλάβη και καταστροφή των εμβρυικών

ηπατοκυττάρων και διαταραχή της ομοιόστασης σιδήρου (αλληλεπίδραση

εψιδίνης-φερροπορτίνης).

A.Feldman and P.Whitington, J. Clin Exp Hepatology Dec.2013



Αλληλεπίδραση εψιδίνης-φερροπορτίνης
Elizabeta Nemeth Advances in Hematology 2010



ΟΜΟΙΟΣΤΑΣΗ ΣΙΔΗΡΟΥ
ΔΡΑΣΗ ΕΨΙΔΙΝΗΣ

• Μικρό πεπτίδιο-ορμόνη, εκκρίνεται από τα ηπατοκύτταρα, κυκλοφορεί

στο αίμα και απεκκρίνεται στα ούρα.

• Πρι-προεψιδίνη 84 AA, προ-εψιδίνη 60 ΑΑ, (πεπτιδάση) ενεργή εψιδίνη

25 ΑΑ (κονβερτάση).

• Ρυθμίζει την κυτταρική συγκέντρωση της φερροπορτίνης.

Elizabeta Nemeth Advances in Hematology 2010



• Πρωτεΐνη της μεμβράνης των κυττάρων , είναι ο μόνος μεταφορέας

σιδήρου εκτός των κυττάρων μέσω των κυτταρικών μεβρανών.

• Εκφράζεται κυρίως στα εντεροκύτταρα του δωδεκαδακτύλου , στα

μακροφάγα του σπληνός και του ήπατος , στα ηπατοκύτταρα και στα

κύτταρα της τροφοβλάστης.

• Σε καταστάσεις επάρκειας σιδήρου , η εψιδίνη δεσμεύει την

φερροπορτίνη στην εξωτερική μεμβράνη των κυττάρων και οδηγεί σε

ενδοκυττάρωση και αποδόμησή της και ↓ εισροή σιδήρου στην

κυκλοφορία.

Elizabeta Nemeth Advances in Hematology 2010

ΟΜΟΙΟΣΤΑΣΗ ΣΙΔΗΡΟΥ
ΔΡΑΣΗ ΦΕΡΡΟΠΟΡΤΙΝΗΣ



ΜΗΧΑΝΙΣΜΟΣ ΑΙΜΟΣΙΔΗΡΩΣΗΣ ΣΕ GALD-NH

• Το εμβρυϊκό ήπαρ ρυθμίζει την μεταφορά σιδήρου από την μητέρα στο έμβρυο, 

μέσω του πλακούντα με την παραγωγή εψιδίνης.

• Σε καταστάσεις επάρκειας σιδήρου , ↑εψιδίνης , ↓ φερροπορτίνης ↓

μεταφοράς σιδήρου μέσω της τροφοβλάστης.

• Στα έμβρυα με GALD-NH , λόγω σοβαρής ηπατικής βλάβης προκαλείται: 

• ↓ παραγωγή εψιδίνης

• ↑ έκφραση φερροπορτίνης

• ↑ μεταφορά σιδήρου από τον πλακούντα στο έμβρυο .

X.Pan , S.Kelly , P.Malladi , P.Whitington , Hepatology June 2010.



ΜΗΧΑΝΙΣΜΟΣ ΑΙΜΟΣΙΔΗΡΩΣΗΣ ΣΕ GALD-NH

Λόγω ηπατικής βλάβης προκαλείται επίσης: 

• ↓ έκφρασης γονιδίου τρανσφερίνης ( γλυκοπρωτεϊνη) 

• ↓ παραγωγή τρανσφερίνης

• ↓ ικανότητα δέσμευσης σιδήρου ( IBC) 

• Εμβρυϊκή υπερφόρτωση με σίδηρο

• ↑ NTBI και ↑ εναπόθεσης σιδήρου στους ιστούς με ↑ έκφραση του ΖΙΡ14 , 

ενός γνωστού ΝΤΒΙ μεταφορέα.

• Εξωηπατικοί ιστοί με ΖΙΡ 14 ( + ) και φερροπορτίνη ( - ) είναι ιδιαίτερα

ευάλωτοι στην αιμοσιδήρωση ( πάγκρεας , μυοκάρδιο , θυροειδής).

X.Pan , S.Kelly , P.Malladi , P.Whitington , Hepatology June 2010.



ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΙΚΟΝΑ GALD

• Εκδηλώνεται συνήθως κατά τη γέννηση και σχεδόν πάντα πριν την 3η μέρα ζωής.

• Πρόωρος τοκετός : 70-90 %.

• Ιστορικό θανάτου προηγούμενου τέκνου: συχνά.

• Ολιγοϋδράμνιο: 70 – 90 % , λόγω δυσπλασίας νεφρικών σωληναρίων ( ↓ αγγειοτενσινογόνο).

• IUGR : 70 – 90 %.

• Ασκίτης : 40 – 60 %.

• Ηπατομεγαλία : 10 – 20 %.

• Σπληνομεγαλία : 10 – 20 %.

• Υπογλυκαιμία: συχνά.

• Αιμορραγική διάθεση : έντονη ( INR 4 – 10 )

• Χολόσταση : όχι κατά τη γέννηση, ↑ σταδιακά στη πορεία.

Taylor and Whitington , Liver Transplantantion May 2016



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΑ ΕΥΡΗΜΑΤΑ GALD

• ↑↑↑ φερριτίνη > 800 ng / ml έως 7000 ng / ml

• ↑↑↑ α – φετοπρωτεΐνη ( AFP ) : 100.000 – 600.000 ng / ml

• ↑↑↑ διαταραχή πηκτικότητας : PT > 20 sec , INR ≥3, ↓↓ αιμοπετάλια

• Τρανσαμινάσες όχι ιδιαίτερα αυξημένες.

• Υπερχολερυθριναιμία με ↑ άμεση και ↑ έμμεση χολερυθρίνη.

• ↓ τρανσφερίνη , ↑ σιδήρου ορού , ↑ ΝΤΒΙ

• ↑ κορεσμός τρανσφερίνης σε σίδηρο > 60 % .

Taylor and Whitington , Liver Transplantantion May 2016



ΔΙΑΓΝΩΣΗ GALD-NH 

• Έντονη υποψία θέτει η ηπατική ανεπάρκεια προγεννητικά ή αμέσως μετά τη
γέννηση.

• Ανεξήγητες αποβολές , ενδομήτριοι θάνατοι ή πρώϊμος νεογνικός θάνατος λόγω
ηπατικής ανεπάρκειας.

• Διάγνωση με Τ2 weighted MRI και αναζήτηση αιμοσιδήρωσης κυρίως στο ήπαρ
και πάγκρεας. (↓ έντασης σήματος στις Τ2 ακολουθίες).

• Βιοψία στοματικού βλεννογόνου και υποβλεννογονίων σιελογόνων αδένων και
κατάλληλη χρώση Perl’ s για αναζήτηση σιδήρου.

• Συνδυασμός MRI και βιοψίας υποβλεννογονίων σιελογόνων αδένων έχει
ευαισθησία 80 %.

• Βιοψία ήπατος και ειδικός έλεγχος για το C5b – 9 MAC , σε εξειδικευμένα
εργαστήρια .

Α. Feldman and P. Whitington J Clin Exp Hepatology Dec 2013



MRI και ιστοπαθολογικά ευρήματα NH

Α. Feldman and P. Whitington J Clin Exp Hepatology Dec 2013



ΔΙΑΦΟΡΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ

• GALD στην κορυφή της Δ.Δ σε νεογνά με οξεία ηπατική ανεπάρκεια.

• Μιτοχονδριακά νοσήματα: διαταραχή της αναπνευστικής αλυσίδας στον κύκλο
του Krebs (↑ γαλακτικό και οξέωση ).

• Ελλείματα στη σύνθεση χολικού οξέος.

• Τυροσιναιμία τύπου Ι

• Κληρονομική γαλακτοζαιμία

• Κληρονομική δυσανεξία στη φρουκτόζη

• Αιμοφαγοκυτταρικό σύνδρομο

• Λοιμώξεις , κυρίως ηπατίτιδες , λοιμώξεις από έρπητα και εντεροϊό.

Στα νεογνά με GALD – NH είναι μοναδική η ενδομήτρια έναρξη της βλάβης και η
ηπατική ανεπάρκεια αμέσως μετά τη γέννηση.

Α. Feldman and P. Whitington J Clin Exp Hepatology Dec 2013.



ΘΕΡΑΠΕΙΑ GALD – NH

Στις προηγούμενες δεκαετίες , όταν η νεογνική αιμοχρωμάτωση και η ηπατική βλάβη

εθεωρούτο ότι οφείλονταν στο οξειδωτικό stress από υπερφόρτωση σιδήρου

δοκιμάστηκαν:

• Συνδυασμοί με αντιοξειδωτικούς και χηλικούς παράγοντες όπως βιταμίνη Ε ,          Ν-

ακετυλ-κυστεϊνη , δεσφεροξαμίνη , σελήνιο , χωρίς επιτυχία, επιβίωση 10–20 %.

• Μεταμόσχευση ήπατος , με χαμηλά ποσοστά επιβίωσης 30 -35 %.

• Την τελευταία δεκαετία , μετά την διευκρίνιση της αλλοάνοσης αιτιολογίας της

νεογνικής αιμοχρωμάτωσης , προτείνονται θεραπευτική αφαιμαξομετάγγιση

ακολουθούμενη από χορήγηση υψηλής δόσης γ –σφαιρίνης.

E. Rand , S. Karpen, J.Malatack , P. Whitington J. Pediatrics 2009



ΠΡΟΤΕΙΝΟΜΕΝΟ ΘΕΡΑΠΕΥΤΙΚΟ ΣΧΗΜΑ

• Ακόμη και επί υποψίας GALD – NH άμεση χορήγηση γ- σφαιρίνης ( IVIG ) 1gr/kg I.V.

• Προσπάθεια επιβεβαίωσης της διάγνωσης με MRI και βιοψία σιελογόνων αδένων για

αιμοσιδήρωση.

Εαν η εκτέλεση MRI και βιοψίας σιελογόνων αδένων δεν είναι εφικτή και εφόσον η κλινική εικόνα

και τα εργαστηριακά ευρήματα ( ↑ AFP , ↑ φερριτίνη , ↑ Fe , ↓TF , ↑PT,        ↑ INR ) συνηγορούν

υπέρ GALD – NH , εκτελούνται : 

• Διπλού όγκου αφαιμαξομετάγγιση και εκ νέου χορήγηση γ-σφαιρίνης 1 gr/kg I.V.

E. Rand , S. Karpen, J.Malatack , P. Whitington J. Pediatrics 2009



• Η ΑΦΜ απομακρύνει τα αντισώματα από την κυκλοφορία του

νεογεννήτου.

• Η γ – σφαιρίνη εμποδίζει την ενεργοποίηση του συμπληρώματος από τα

IgG μητρικά αντισώματα και παρεκτοπίζει τα ειδικά IgG αντισώματα που

έχουν ήδη συνδεθεί με το ηπατικό αντιγόνο.

• Συνδυασμός ΑΦΜ και γ- σφαιρίνης ↑ επιβίωσης έως και 80 % σε νεογνά

με GALD – NH.

• Πλήρης ανάρρωση των νεογνών σε 1 – 4 μήνες.

E. Rand , S. Karpen, J.Malatack , P. Whitington J. Pediatrics 2009

ΔΡΑΣΗ ΑΦΜ ΚΑΙ γ- ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ



ΠΡΟΛΗΨΗ GALD – NH

• ↑↑ κίνδυνος > 90 % για πάσχον νεογνό , σε επόμενη εγκυμοσύνη.

• Σε επόμενη εγκυμοσύνη , χορήγηση προληπτικά γ – σφαιρίνης , 1gr/kg 

Mx =60 gr ανά 2 εβδομάδες στις 14 , 16 , 18 εβδ.

• Μετά τις 18 εβδομάδες χορήγηση ανά εβδ. 1 gr/kg , Mx = 60 gr μέχρι το

τέλος της εγκυμοσύνης ή τουλάχιστον 20 δόσεις.

• Καλή έκβαση σε ποσοστό 99 % σε 140 εγκύους που ακολούθησαν αυτό

το θεραπευτικό σχήμα.

• Σημαντικότατη η έγκαιρη διάγνωση της GALD – NH , τόσο για τη σωστή

αντιμετώπιση του νεογνού , όσο και για την πολύτιμη συμβουλευτική

της οικογένειας , για μελλοντική εγκυμοσύνη.

P. Whitington et.al. , Fetal Diagnosis and Therapy Aug.2017



ΙΣΤΟΡΙΚΟ ΝΟΣΗΛΕΙΑΣ ΝΕΟΓΝΟΥ

• Θήλυ νεογνό, Ημ. Γεν = 07/03/2017 Μαιευτήριο ΛΗΤΩ

• ΚΤ λόγω εμβρυϊκού ύδρωπα και πρόωρων συσπάσεων

• ΗΚ: 30+6 εβδ, ΒΓ=2050 gr

• Προβλήματα κατά την κύηση δεν αναφέρονται, πλην του ασκίτου του

εμβρύου που διαπιστώθηκε σε προγραμματισμένο U/S με Doppler στις

07/03/2017 οπότε έγινε επείγουσα ΚΤ

• Ανάνηψη στο χειρουργείο με Ε.Τ διασωλήνωση Apgar score 71, 95, 910



ΝΟΣΗΛΕΙΑ ΣΤΗ ΜΕΝΝ-ΛΗΤΩ
• Μηχανική υποστήριξη με HFOV, χορήγηση επιφανειοδραστικού παράγοντα άπαξ

• Έντονος μετεωρισμός κοιλίας με τάση τοιχωμάτων και αδυναμία ψηλάφησης
υποχονδρίων και νεφρών

• Εικόνα ασκίτου κατά τη γέννηση, άμεση παροχέτευση 120 ml ασκιτικού υγρού

• U/S κοιλίας και ΝΟΚ: ήπαρ ομοιογενές αύξηση 1-2 εκ., χοληφόρα=κφ, χοληδόχος
κύστη=κφ, σπλήνας υπόηχος, διογκωμένος (κατακόρυφος άξονας 5,5-6,0 εκ), 
νεφροί=κφ

• U/S εγκεφάλου=κφ

• Έντονη αναιμία κατά την γέννηση: Hb:5,8gr/dl, Ht: 13,2%, ΔΕΚ=14,6%, 

αιμοπετάλια =100000/ml. Έγιναν επείγουσες μεταγγίσεις συμπυκνωμένων
ερυθρών (3Χ) και πλάσματος



ΠΑΡΑΚΟΛΟΥΘΗΣΗ ΣΤΗ ΜΕΝΝ-ΛΗΤΩ

• SGOT=296U/L, SGPT=28U/L, γ-GT=365U/L, LDH=5990, CPK=169U/L

• ↑Χολερυθριναιμία, Χολ:14mg/dl στις 17 ώρες ζωής. Έγινε μερική ΑΦΜ (80ml/kg) 

με συμπυκνωμένα ερυθρά

• Στο τέλος του 1ου 24ωρου ζωής χολ: 13,3mg/dl. Ολική ΑΦΜ (160ml/kg) με ολικό

αίμα

• Υποστηρικτική αγωγή με FFP, Human Albumin, γ-σφαιρίνη, Dopamine, TPN και

αντιβίωση

• Εκτίμηση ασκίτου από Παιδοχειρουργό, τοποθέτηση Penrose στον αριστερό

λαγόνιο βόθρο, παροχέτευση αρχικά οροαιματηρού και στη συνέχεια

αιμορραγικού υγρού

• Στο 2ο 24ώρο ζωής λόγω της συνεχιζόμενης εκροής αιματηρού υγρού από την

κοιλιακή παροχέτευση, μεταφορά του νεογνού στη ΜΕΝΝ-ΜΗΤΕΡΑ



ΠΟΡΕΙΑ ΝΕΟΓΝΟΥ ΣΤΗ ΜΕΝΝ-ΜΗΤΕΡΑ

• Εισαγωγή στις 09/03/2017, στις 38 ώρες ζωής

• Βαριά γενική κατάσταση, μηχανική υποστήριξη του νεογνού σε SIMV με

40% Ο2 

• Μετεωρισμός κοιλίας, στίλβοντα κοιλιακά τοιχώματα, παροχέτευση

αιματηρού υγρού από την κοιλιακή παροχέτευση. Ηπατοσπληνικό ++

• Εκχυμώσεις προσώπου και κοιλιακών τοιχωμάτων

• Πνευμονική αιμορραγία, 3 ώρες μετά την εισαγωγή του, υποστηρικτική

αγωγή με FFP, συμπυκνωμένα ερυθρά και αιμοπετάλια

• U/S κοιλίας= διόγκωση του ήπατος 6.0εκ, ιδιαίτερα του αριστερού λοβού, 

διόγκωση του σπληνός 6,3 εκ, παρουσία μικρής ποσότητας περιτοναϊκού

υγρού



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΑ ΕΙΣΟΔΟΥ ΣΤΗ ΜΕΝΝ-ΜΗΤΕΡΑ

• Hb=12,8gs/dl Ht=37,1%  Λ=6350  Π=33%  ↓ Αιμοπετάλια=28000 

CRP=0,3 Ουρία=35mg/dl Κρεατινίνη=0,8mg/dl

• Παθολογικός έλεγχος πηκτικότητας: APTT=54sec, PT=26,3sec, INR=2,25, 

Ινωδογόνο=0.98g/L

• Ηπατικός έλεγχος:  ↑ SGOT=1135 U/L, SGPT=166 U/L, γ-GT=165 U/L

Χολερυθρίνη=14,3mg/dl Λευκώματα ολικά=3,8gr/dl

Αλβουμίνες=2,0gr/dl Σφαιρίνες=1,8gr/dl

• Mayer κοπράνων (+)

• Αιματουρία (+)



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΓΙΑ ΝΕΟΓΝΙΚΗ ΑΙΜΟΧΡΩΜΑΤΩΣΗ

• Λόγω της βαριάς γενικής κατάστασης του νεογνού, με εικόνα οξείας ηπατικής

ανεπάρκειας και έντονης αιμορραγικής διάθεσης, τέθηκε υπόνοια Νεογνικής

Αιμοχρωμάτωσης.

• Ζητήθηκαν άμεσα σίδηρος ορού, φερριτίνη και AFP.

• Fe ορού: 203mg/dl ↑

• Φερριτίνη: 7022ng/ml ↑ ↑ ↑

• AFP: 14403,8ng/ml, τις επόμενες μέρες >200000ng/ml ↑ ↑

• Τρανσφερίνη: 2,03g/L ↓

• Κορεσμός Τρανσφερίνης: 85% ↑

• Άμεση έναρξη θεραπευτικής αγωγής με γ-σφαιρίνη



• Υψηλή δόση 1gr/kg/IV γ-σφαιρίνης ημερησίως, επί τρείς συνεχόμενες

ημέρες.

• Στη συνέχεια 1gr/kg ανά βδομάδα, επί δύο βδομάδες.

• Είχαν ήδη προηγηθεί δύο ΑΦΜ στο ΛΗΤΩ για την αντιμετώπιση της

υπερχολερυθριναιμίας του νεογνού.

ΘΕΡΑΠΕΥΤΙΚΟ ΣΧΗΜΑ ΧΟΡΗΓΗΣΗΣ
γ- ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ



• Σταδιακή βελτίωση της κλινικής εικόνας του νεογνού

• Αποκατάσταση των παραγόντων πήξης εντός διημέρου (INR= 1,49 PT=17,8 

APTT=41,7 Ινωδογόνο=1,35)

• Πτώση τιμών των τρανσαμινασών ( SGOT=177, SGPT=66) εντός διημέρου

• Σταδιακή πτώση Fe, φερριτίνης, ενώ η AFP παρέμενε υψηλή

• Βαθμιαία αύξηση των αιμοπεταλίων εντός εβδομάδος

• Αύξηση ολικών λευκωμάτων και λευκωματίνης

• Σταδιακή υποχώρηση πετεχειών προσώπου, πρόσθιου κοιλιακού τοιχώματος και

υποκαψίου αιματώματος αριστερού λοβού ήπατος

ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ ΘΕΡΑΠΕΙΑΣ ΜΕ γ- ΣΦΑΙΡΙΝΗ



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΓΙΑ ΑΛΛΑ ΑΙΤΙΑ Ν.Η.

• Έλεγχος γονέων για κληρονομική αιμοχρωμάτωση αρνητικός

• Έλεγχος νεογνού για ομόζυγη β- μεσογειακή αναιμία, λοίμωξη από παρβοϊό και

συγγενείς λοιμώξεις αρνητικός (ΛΗΤΩ)

• Έλεγχος για συγγενή μεταβολικά νοσήματα (γαλακτοζαιμία, τυροσιναιμία τύπου Ι, 

διαταραχές της αναπνευστικής αλυσίδας κύκλου Krebs) αρνητικός

• Οργανικά οξέα ούρων=κ.φ

• Αμινόγραμμα αίματος και ούρων=κ.φ

• Γαλακτικό οξύ=κ.φ, αμμωνία ορού=κ.φ

• Έλεγχος νεογνού για ηπατίτιδες Β και C αρνητικός



ΚΛΙΝΙΚΗ ΠΟΡΕΙΑ ΝΕΟΓΝΟΥ ΣΤΗ ΜΕΝΝ-ΜΗΤΕΡΑ

• Υποχώρηση ασκίτου και αφαίρεση κοιλιακής παροχέτευσης την 7η ημέρα

ζωής

• Χειρουργική σύγκλειση PDA την 15η ημέρα ζωής (χορήγηση

παρακεταμόλης ανεπιτυχής)

• Μηχανική υποστήριξη αναπνοής επί 20ήμερο

• Υποχώρηση αιμορραγικής διάθεσης

• Έναρξη p.o σίτισης την 12η ημέρα ζωής

• TPN επί 34 ημέρες

• Υπερχολερυθριναιμία αμέσου τύπου. Έναρξη Ursofalk την 20η ημέρα ζωής

(χολερυθρίνη ολική=15,74mg/dl με άμεση 13,17mg/dl)



ΕΞΟΔΟΣ ΝΕΟΓΝΟΥ

• Έξοδος στις 08/05/2017 μετά από δίμηνη παραμονή στη ΜΕΝΝ, σε καλή

γενική κατάσταση, ΧΗ=2 μηνών ΔΗ=39+5 εβδ.

• ΒΣ εξόδου=2870gr (25η ε.θ), ΜΣ=51 εκ (50η -75η ε.θ), ΠΚ=33,5 εκ(25η

ε.θ)

• Οφθαλμολογικός έλεγχος= κ.φ

• Ακουολογικός έλεγχος=κ.φ

• Νευρολογική εκτίμηση= φυσιολογική



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΑ ΕΞΟΔΟΥ

• Hb 9,7 mg/dl Ht 28,9%

• Χολερυθρίνη ολική 6,17  mg/dl, άμεση 5,78 mg/dl

• SGOT 91 U/L, SGPT 105 U/L, γ-GT 545 U/L, ALP 567U/L

• 25-OH βιταμίνη D 38 ng/ml (επάρκεια)

• Σίδηρος 92 mg/dl

• Φερριτίνη 1410 ng/ml ↑

• AFP 551 ng/ml

• INR 1,18,    PT 14,2 sec,   APTT 45,8 sec,   ινωδογόνο 2,04 g/L



ΟΔΗΓΙΕΣ ΕΞΟΔΟΥ

• Σίτιση με γάλα εκτενούς υδρόλυσης (Almiron Pepti-MCT)

• Ursofalk 30mg/kg/ημερ. p.o

• Konakion 0,1 ml ημερ. p.o

• Aquadec 1 ml ημερ. p.o

• Επανεκτίμηση σε 15 ημέρες



FOLLOW UP ΝΕΟΓΝΟΥ

• 22.05.2017, 15 ημέρες μετά την έξοδο

• ΧΗ=2,5 μηνών ΔΗ=42 εβδ

• Hb=9,1gr/dl Ht=26,9%

• Ηπατικός έλεγχος=κ.φ SGOT=45, SGPT=52, γ-GT=272, 

λευκώματα=5,2gr/dl, αλβουμίνες=3,4, σφαιρίνες=1,8

• Χολερυθρίνη ολική: 1,74mg/dl, άμεση=1,36 mg/dl

• Λιποδιαλυτές βιταμίνες: Α,D,E φυσιολ.



FOLLOW UP 1 ΜΗΝΑ ΜΕΤΑ ΤΗΝ ΕΞΟΔΟ

• 08.06.2017

• Hb=11,7gr/dl  Ht=33,4%

• Φερριτίνη=396ng/ml (φ.τ=21-170)

• Χολερυθρίνη ολική=0,53mg/dl Άμεση=0,41→ διακοπή Ursofalk, 

Aquadec, Konakion p.o

• Λοιπός ηπατικός έλεγχος= κ.φ

• Έλεγχος πηκτικότητας=κ.φ



ΥΠΕΡΗΧΟΓΡΑΦΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΗΠΑΤΟΣ ΜΕ
ΕΛΑΣΤΟΓΡΑΦΙΑ

• 05.09.2017 οριακές διαστάσεις δεξιού λοβού , αυξημένη ελαστικότητα

6,97 KPa συμβατή με ήπια/μέτρια ηπατική ίνωση

• 07.11.2017 βελτιωμένη εικόνα ήπατος με φυσιολογικέ διαστάσεις , 

ελαστικότητα 5,6 KPa

• 07.02.2018 ήπαρ με φυσιολογικές διαστάσεις και φυσιολογική

παρεγχυματική υφή, ελαστικότητα στα ανώτερα φυσιολογικά όρια 4,55 

KPa



ΕΛΑΣΤΟΓΡΑΦΙΕΣ ΗΠΑΤΟΣ



FOLLOW UP ΒΡΕΦΟΥΣ ΣΤΗ Χ.Η 12 ΜΗΝΩΝ

• 12.03.2018  ΔΗ=10 μηνών

• ΒΣ=8100gr (25η -50η ε.θ), ΜΣ=77εκ (90η ε.θ), ΠΚ=45εκ (75η -90η ε.θ)

• Ηπατικός έλεγχος= φυσιολογικός

• SGOT=47U/L, SGPT=34U/L, γ-GT=11U/L, 

• Ολικά λευκώματα=6,6gr/dl, αλβουμίνες=4,3gr/dl, σφαιρίνες=2,3gr/dl

• Χοληστερίνη=134mg/dl ALP=242U/L

• Φερριτίνη=15ng/ml

• Χολερυθρίνη ολική=0,20mg/dl Άμεση=0,03 mg/dl

• Έλεγχος πηκτικότητας= κ.φ, ΡΤ=12,7sec INR=1,13

• Λιποδιαλυτές βιταμίνες=κ.φ

• Ανοσοσφαιρίνες=κ.φ, IgG=487mg/dl, IgM=19mg/dl

• 26.04.2018 Νευρολογική εκτίμηση= φυσιολογική για την ηλικία της



• Πλήρης αιματολογικός έλεγχος κφ

• Ηπατικός έλεγχος κφ

• Σιδηρος, Φερριτίνη, APH κφ

• Έλεγχος πηκτικότητας κφ

• U/S κοιλίας και triplex νεφρικών αρτηριών κφ

• Ελαστογραφία ήπατος, ήπαρ φυσιολογικών διαστάσεων με μέση τιμή

ελαστικότητας ήπατος στα ανώτερα φυσιολογικά όρια, 5kPa.

FOLLOW UP ΒΡΕΦΟΥΣ ΣΤΗ Χ.Η 24 ΜΗΝΩΝ
21/03/2019


