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内科病因HHC属常染色体隐性遗传，具有明显的家族性。目

前已证实，HHC基因即HFF基因，位于紧靠近第6对常染色体

短臂上的HLA位点，常为HLA-A和HLA-B位点。该基因产物

是一种组织相容复合物（MHC）Ⅰ型样蛋白分子，分布在十

二指肠隐窝细胞，与beta.2微球蛋白的结合及正常表达，引起

小肠细胞铁转运功能的紊乱，铁过量从小肠吸收进入门静脉

循环，导致铁离子在组织中进行性沉积，最终产生组织脏器

的结构和功能异常。病理 最突出的病理变化是各脏器实质细

胞内有不等量的含铁色素（含铁血黄素、铁蛋白）及非含铁

色素（脂褐素和黑色素）的沉着，并伴有纤维化。 一、肝脏 

肝含铁量常50～100倍于正常肝含铁量的上限，最明显异常是

肝细胞内有含铁血黄素颗粒。主要分布在小管周边，晚期胆

管上皮细胞、枯否细胞和巨噬细胞都有铁质沉着，非特异性

的变化有脂肪变性和空泡变性。几乎所有有症状患者都存在

肝纤维化或肝硬化，纤维间隔宽窄不一，纤维束起源于门静

脉四周，然后延伸，包绕一个或数个小叶，其形态学变化类

似慢性胆管部分梗阻。结节内铁质沉积常是在肝细胞内，而

不累及纤维组织，提示结节的形成是纤维组织的包绕，而不

是存活肝细胞的增生所致。 二、胰腺 胰腺的内分泌细胞和外

分泌细胞，都有铁的过量沉积，有症状者，胰腺腺泡结构破

坏，小叶内和小叶间明显纤维化，胰岛细胞减少。腺泡细胞

内及纤维组织铁质沉积明显重于胰岛Langerhans细胞，说明内

分泌细胞对铁的毒性作用敏感。 三、其他内分泌腺 甲状腺腺



泡、肾上腺髓质球状带、垂体前叶细胞（嗜酸细胞除外）及

甲状旁腺都有含铁血黄素沉着，睾丸生精上皮萎缩，但铁质

沉着相对少。 四、皮肤 临床所看到的皮肤色素沉着多是由于

表皮基底的黑色素沉着，但是，在萎缩了的真皮和表皮上，

可看到含铁血黄素沉着到汗腺、血管内皮和真皮结缔组织而

呈现出来的灰色色素沉着。 五、心脏 心脏明显肥大，心肌受

累严重，肌纤维数减少，心室肌有含铁血黄素沉着，心内膜

下、收缩肌细胞含铁血黄素沉着程度转传导组织重，心肌细

胞核四周可见贮铁蛋白，这些细胞变性、坏死，代之以纤维

组织。 六、关节 滑膜细胞内有大量含铁血黄素沉着，相关纤

维组织内有大量含铁血黄素沉着，超微结构显示在合成细胞

、纤维细胞和软骨细胞内有铁质沉积，而巨噬细胞则几乎不

含铁，软骨细胞和四周的软骨组织有继发性退行性变、钙化

，有软骨下囊肿形成。 脾脏、骨髓、脑和神经组织受累较轻

。临床表现 血色病患者当体内铁贮积量达25～50g时才出现临

床症状。出现症状的平均年龄为50岁，但由血色病所致的早

期临床表现往往被忽视，因而通常拖延4～5年后才能确立诊

断。本病男性多见，男女比例为8:1。 血色病最主要的症状为

皮肤色素沉着，糖尿病、肝硬化和性腺功能减退。由于近代

诊断方法的改进，一些无典型症状或甚至尚未出现症状的纯

合子均可被发现。最近，对163例患者分析表明，83%有无力

和嗜睡，58%有腹痛，43%有关节痛，38%有性欲减退和阳瘦

长，15%有心功能衰竭症状。69%有肝硬化，83%肝肿大

，13%脾肿大，20%体毛丢失，8%男性乳房发育，75%皮肤色

素沉着，55%有临床糖尿病。一、肝脏 肝脏肿大先于肝硬化

，其肿大程度与铁质沉积程度有关，血色病非肝硬化患



者69%有肝肿大，肝硬化者中90%肝肿大，提示铁沉积本身对

肝脏病变起主要作用。肝硬化形成后，多出现肝功能不全和

门脉高压，肝功能试验可有血清白蛋白降低，凝血酶原时间

延长，转氨酶可轻度升高，肝硬化其他非特异性表现有性欲

减退、阳瘦长、闭经、男性乳房发育。 导致肝硬化和肝纤维

化的肝内铁沉积阈值为22mg/g干重，在肝硬化基础上易发生

肝癌，血色病肝硬化的癌发生率高于正常人的200倍，主要是

原发性肝细胞癌，大部分可起源于肝内胆管，肝外癌发生率

不高。 右上腹痛多为慢性，但有时为急性，急性腹痛很剧烈

，有时可致疼痛性休克，其原因尚不十分明了。二、糖尿病 

血色病肝硬化患者，71%有显性糖尿病，其中60%为胰岛素依

靠型，31%为非胰岛素依靠型；非肝硬化患者，20%有临床糖

尿病，其中60%为非胰岛素依靠型。其余非显性糖尿病的血

色病患者，31%有糖耐量异常，对于经过治疗而长期存活的

血色病糖尿病患者，其并发症如视网膜病变、神经病变、肾

脏病变和四周血管病变与其他糖尿病相似。三、皮肤色素沉

着 几乎所有患者均有皮肤色素沉着，尤其是裸露部位，但由

于进展隐匿，患者及其亲属往往不会注重。四、心脏 1/3患者

有心律不齐，15%患者可出现心力衰竭，心电图示低电压、T

波变化、早搏、心房和心室颤抖、束支传导阻滞、超声心动

示全心扩大。五、关节病变 发生率为43%～57%，其中仅55%

有关节疼痛症状，检查可见关节病变，有些关节不痛，物理

检查也正常者，X线可发现有病变，如囊性变和关节边缘硬

化改变，多见于第二、三掌指关节，膝、髋关节也可受累。

关节病变发生率与有否肝硬化无关，可作为首发现或唯一表

现。六、内分泌腺异常 男性患者可出现性欲减退和阳痿，并



伴有第二性征改变，这些改变常与肝脏受累有关，但多出现

在肝硬化之前，女性闭经与有无肝硬化无关，男性乳房发育

的发生率低于其他原因所致肝硬化患者，且与有无肝硬化无

关，性腺功能低下的大多数患者都存在有促性腺激素分泌低

下、黄体激素低下、促卵泡生成素低下及对促性腺激素释放

激素反应低下。 一般垂体-肾上腺和垂体-甲状腺功能均正常

。诊断具有肝硬化、皮肤色素沉着和糖尿病者，临床可疑诊

为HHC，应仔细询问家族史，并作铁蛋白水平、转铁蛋白饱

和度两种筛选试验，如铁蛋白大于1000&mu.g/L、转铁蛋白饱

和度大于62%，诊断HHC已无疑问，肝穿刺活组织测定铁含

量可确定诊断。HHC确诊后应调查其子代HLA抗原分型，检

出成员中的纯合子和杂合子，对确定的纯合子，即使无临床

症状，也应进行上述筛选试验和肝活体组织检查，并作出有

计划的治疗。应与HHC鉴别的疾病有继发性肝铁质沉着病、

肝硬化、其性糖尿病和引起皮肤色素沉着等疾病。治疗 应早

期诊断，早期治疗。因已有肝硬化的血色病患者，预后差，

寿命缩短，并发肝癌的机会高，而肝硬化前期的患者，如能

及时将贮存的过多铁排尽，则不影响寿命，且不会发生肝癌

。由HLA分型确定的纯合子，即使无明显铁贮积过多，也应

每年定期查转氨酶、血清铁、转铁蛋白饱和度和铁蛋白，及

时发现早期或已有铁贮积过多患者，早期治疗。 最根本的治

疗方法是放血疗法以去除体内过量的铁，每500ml血含铁

约250mg，每次500ml，每周或每2周1次，直至把过多铁排尽

，一般需2～3年，以后根据情况，每2～4周放血1次，以维持

疗效。静脉放血后，患者全身症状减轻，体重增加，皮肤色

素沉着和肝、脾肿大减轻。对心力衰竭患者，可肌注铁螯合



剂，如去铁敏0.5g，每日2次，待心脏好转后，再用放血疗法

。 对于肝硬化腹水、门脉高压、糖尿病和心力衰竭、性功能

不全者，应对症治疗。 100Test 下载频道开通，各类考试题目

直接下载。详细请访问 www.100test.com 


