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Định nghĩa

• Định nghĩa: Bệnh cơ tim nhiễm sắt ( cardiac hemochromatosis 
hoặc iron – overload cardiomyopathy (IOC)) là tổn thương cơ tim
thứ phát do sự tích lũy sắt, hậu quả của quá trình rối loạn
chuyển hóa sắt do di truyền hoặc do truyền máu.

• Phân loại:

- Bệnh cơ tim nhiễm sắt tiên phát

- Bệnh cơ tim nhiễm sắt thứ phát

Dimitrios T. Kremastinos. Circulation.Volume: 124, Issue: 20, Pages: 2253-2263



Cơ chế bệnh sinh và phân loại (1)

Mô hình chuyển hóa sắt trong cơ thể

*

Hấp thu

Dự trữ

Điều

hòa

Vận

chuyển

- Bất thường trong tất cả

giai đoạn chuyển hóa sắt

đều có thể gây nên sự quá

tải sắt

- Các cơ quan bị ảnh

hưởng:

+ Gan: xơ gan

+ Tim: bệnh cơ tim nhiễm

sắt

+ Các tuyến nội tiết: suy

giáp, suy sinh dục, đái tháo

đường



Cơ chế bệnh sinh và phân loại (2)

Bệnh cơ tim nhiễm sắt tiên phát

*

- Do đột biến các gen mã

hóa các protein chuyển

hóa sắt

- Chiếm 1/3 nguyên nhân tử

vong ở các bệnh nhân nam

giới trẻ tuổi bị nhiễm sắt

tiên phát

Type Tên gọi Gen đột biến Di truyền Đặc điểm

I HFE HFE/ NST 6 Lặn -Triệu chứng xuất 

hiện ở 40 – 50 tuổi

-Biểu hiện ở gan chủ 

yếu

II Juvenile A-HJV HJV/ NST 1 Lặn -Xuất hiện sớm 20-30 

tuổi

-Biểu hiện ở tim và

tuyến nội tiết chủ yếu

-Tổn thương cơ quan

đích nặng nề nhất

-Suy tim là nguyên

nhân tử vong trước

30 tuổi

B-HAMP HAMP/NST 19 Lặn

III TfR2 TfR2/NST 7 Lặn -Triệu chứng xuất 

hiện lúc 40-50 tuổi

-Biểu hiện ở gan chủ 

yếu

IV Ferroportin SLC40A1/NST 2 Trội -Triệu chứng xuất

hiện 40-50 tuổi



Cơ chế bệnh sinh và phân loại (3)

Bệnh cơ tim nhiễm sắt thứ phát

*

• Quá tải sắt do hoạt động truyền máu, sử dụng sắt

• Các bệnh lý di truyền phải truyền máu: Thalassemia, hồng cầu hình
liềm….

• Các bệnh lý mắc phải cần truyền máu: rối loạn sinh tủy, suy thận
mạn….

• Các bệnh lý khác: xơ gan rượu, bệnh mất điều hòa Friedreich

• IOC là một trong những nguyên nhân chính gây tử vong ở các bệnh
nhân này



Cơ chế bệnh sinh và phân loại (4)

*

Quá tải sắt gây ảnh hưởng cơ tim

• Nồng độ sắt quá cao sẽ gây bão
hòa transferrin-> sắt tự do -> 
không có cơ chế feed back âm
tính

• Sắt tự do (Fe++) gắn với kênh
calci type L vào TB cơ tim-> làm
ảnh hưởng quá trình vận chuyển
calci qua màng TB

• Trong TB cơ tim: Fe ++ chuyển
Fe+++, tạo các chất oxy hóa-> 
độc TB

• Lắng đọng sắt ở các cơ quan
(gan, hệ nội tiết, miễn dịch)-> 
ảnh hưởng cơ tim



Cơ chế bệnh sinh và phân loại (5)

Các đặc điểm nhiễm sắt của tế bào cơ tim

*

• TB cơ tim hấp thụ sắt chậm hơn TB gan ->> rối loạn chức năng tim
thường xảy ra ở giai đoạn muộn của bệnh

• TB cơ thất nhiễm sắt trước và nặng nề nhất -> tế bào cơ nhĩ -> tế bào
của hệ thống dẫn truyền ( muộn và nhẹ hơn)

• TB vùng gần ngoại mạc nhiễm sắt nhiều hơn TB vùng gần nội mạc

• Có hiện tượng viêm cơ tim, phối hợp với bất thường gen HLA, 
Apolipoproten E làm tổn thương cơ tim nghiêm trọng hơn

Wood JC.Blood Rev. 2008; 22(suppl 2):S14–S21.



Lâm sàng

Các dấu hiệu lâm sàng chung

*

• ‘Tam chứng’ nhiễm sắt:

- Xơ gan

- Da màu đồng

- Đái tháo đường

• Các dấu hiệu toàn thân khác

- Mệt mỏi

- Viêm khớp

- Suy giảm chức năng sinh dục Bronze skin sign



Lâm sàng

Triệu chứng trên hệ tim mạch

*

• Giai đoạn trước khi có triệu
chứng lâm sàng:

- IOC tiên phát có thể không có
triệu chứng đến năm 20 tuổi

- Shizukuda NC 43 BN bị IOC tiên
phát ko triệu chứng vs 23 người
bt

->> KQ: không có sự khác biệt về
khả năng gắng sức

Am J Phys Med Rehabil. 2012 May; 91(5): 418–424..

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/eutils/elink.fcgi?dbfrom=pubmed&retmode=ref&cmd=prlinks&id=22311055


Lâm sàng

Triệu chứng trên hệ tim mạch

*

• Giai đoạn xuất hiện triệu chứng:

- Các triệu chứng suy tim điển hình (khó thở, ứ trệ tuần hoàn ngoại
biên…)

- Xuất hiện muộn nhưng tiến triển rất nhanh, đáp ứng kém với điều trị
nội khoa



Cận lâm sàng

Xét nghiệm sinh hóa máu

*

• Quá tải sắt ( theo khuyến cáo của ACP 
2005)

- Độ bão hòa Trasferrin > 55%
- Nồng độ Ferritin : > 200 ng/ml ở nữ giới , 

> 300 ng/ml ở nam giới
• Nồng độ sắt huyết thanh: chẩn đoán

lượng sắt toàn bộ cơ thể, nhưng không
đánh giá được tình trạng quá tải sắt tại
tim

• Một số trường hợp tăng Ferritin khác:
- Nhiễm trùng, bệnh lý ác tính, bệnh gan
- Rối loạn hấp thu, tạo hồng cầu bất thường
• NT- ProBNP: tăng khi có suy tim

1.Ann Inter Med 2005 Oct 4; 143(7): 517-21

2. Echocardiography 2012 Mar; 29(3): 318-25

Có sự tương quan mạnh giữa nồng độ NT- ProBNP với tình

trạng quá tải sắt



Cận lâm sàng

Điện tâm đồ

*

• Toàn bộ hệ thống dẫn truyền đều bị ảnh hưởng ( nút AV > nút SA)

• Các biến đổi trên ECG :

- QRS điện thế thấp ở các chuyển đạo trước tim

- Nhịp nhanh nhĩ ( thường gặp nhất)

- Rung nhĩ cơn

- Ngoại tâm thu thất: dày hơn, tiến triển thành nhịp nhanh thất khi chức
năng tim giảm nhiều

- Nhịp chậm: Block nhĩ thất các mức độ (khi nhiễm sắt nặng)

- Dày thất, dày nhĩ

•. 2005 Oct 4;143(7):517-21.

Br Heart J. 1973 Apr; 354(8): 466-8

•. 1973 Apr;35(4):466-8. doi: 10.1136/hrt.35.4.466.•. 1973 Apr;35(4):466-8. doi: 10.1136/hrt.35.4.466.



Cận lâm sàng

Siêu âm tim

*

• Thăm dò quan trọng trong chẩn đoán và theo dõi điều trị bệnh

• 2 hình thái (phenotype) của IOC dựa vào SA:

- Cơ tim hạn chế: 

+ Gặp ở giai đoạn sớm của bệnh, tiến triển theo tuổi

+ 10% bệnh nhân IOC tiếp tục duy trì thể hạn chế ở giai đoạn cuối

+ Giãn nhĩ trái, giãn thất (P), tăng áp ĐMP

- Cơ tim giãn: 

+ giai đoạn muộn, cơ tim bị tái cấu trúc

+ Giãn thất (T), phân suất tống máu giảm

Congest Heart Fail. 2001; 7:312–314.

•.



Cận lâm sàng

Siêu âm tim

*

• Siêu âm đánh dấu mô cơ tim (TDI):

- Phát hiện sớm được các bất thường chức năng tâm trương

- Có thể dùng để tầm soát IOC trong giai đoạn sớm

• Siêu âm 3D (real- time 3D):

- Phương pháp mới có thể đánh giá được rối loạn chức năng nhĩ trái ở các BN chưa xuất
hiện triệu chứng

• Siêu âm Doppler đánh dấu mô cơ tim (speckle- tracking):

- Đánh giá chính xác hơn co bóp từng vùng cơ tim và rối loạn chức năng tâm trương

• Siêu âm tim gắng sức:

- Vai trò còn nhiều tranh cãi

- NC trên BN Thalassemia: stress TDI echo phát hiện ra những bất thường chức năng tâm
thu ở BN IOC không triệu chứng

.
•



Cận lâm sàng

Chụp cộng hưởng từ tim

*

• Là phương pháp tốt nhất để đánh giá
tình trạng thâm nhiễm sắt

• Sử dụng chuỗi xung T2* ( là chuỗi xung
rất nhạy với sự có mặt của sắt, 
hemoglobin, sản phẩm giáng hóa của sắt)

• Tính toán được LVEF

• Phát hiện các dấu hiệu xơ hóa, sẹo cơ tim
do nhiễm sắt

• Đánh giá được tình trạng nhiễm sắt ở gan
kèm theo

.
•

Journal of the American College of Cardiology, 01 Sep 2010, 56(13):1001-1012



Cận lâm sàng

Chụp cộng hưởng từ tim

*

• Thời gian T2* relax là tiêu chuẩn chẩn
đoán tình trạng nhiễm sắt

• Cut- off: 20 ms

- > 20 ms: nhiễm sắt mức độ ít hoặc lành
tính

- 10-20 ms: mức độ nặng

- < 10 ms: rất nặng

• NC của Kirk P et al: trên 652 BN 
thalassemia

- Tỉ lệ suy tim trong 1 năm với T2* relax < 
6ms, 6-10 ms, > 10 ms tương ứng là 47%, 
21%, 0,2%

.
•

Circulation. 2011;124:2253–2263

Circulation. 2009;120:1961–1968



Cận lâm sàng

Các thăm dò khác

*

• Xét nghiệm gene:

- Để chẩn đoán xác định trong IOC tiên phát hoặc các bệnh máu (beta thalassemia)

- Các gene trong IOC tiên phát: HFE, HJV, HAMP, TfR2, SLC40A1

• Sinh thiết cơ tim:

- Chỉ định khi triệu chứng tim mạch xuất hiện đầu tiên, kèm theo có tăng các marker chẩn
đoán nhiễm sắt

- Nhiễm sắt giai đoạn đầu có thể khư trú ->> âm tính giả

.
•



Chẩn đoán

Lược đồ tiếp cận, chẩn đoán

*

.
•

- Triệu chứng suy tim không giải thích bằng nguyên

nhân khác

- Dấu hiệu lâm sàng gợi ý

- Bệnh lý nguy cơ cao quá tải sắt

- Đánh giá tim mạch thường quy ( 

ECG, siêu âm)

- Phát hiện rối loạn chức năng tim

- Xét nghiệm máu:

- Quá tải sắt: ferritin > 

300 ng/ml , bão hòa

transferrin > 55%

- Xét nghiệm gene:

Chẩn đoán xác định IOC 

tiên phát hoặc bệnh máu

bất thường

Chụp cộng hưởng từ tim:

- T2* relax < 20 ms

Bệnh cơ tim nhiễm sắt

Thể cơ tim giãn:

- LVEF giảm

- Buồng tim giãn, tái cấu

trúc

Thể cơ tim hạn chế:

- LVEF bảo tồn

- Giãn thất phải

- Tăng áp ĐMP



Điều trị

Nguyên tắc điều trị

*

• Thải sắt

- Thuốc thải sắt

- Rút máu

• Điều trị suy tim

• Điều trị các bệnh lý gây IOC thứ phát

• Điều chỉnh chế độ ăn

• Liệu pháp gene

.
•



Điều trị

Rút máu (phlebotomy)  

*

• Chỉ định:

- Là liệu pháp hàng đầu thải sắt

- Áp dụng ở các BN có Hb > 110 g/l

• Chống chỉ định:

- BN thiếu máu

- BN suy tim quá nặng

• Nguyên lý:

- Mỗi đơn vị ( 400 – 500 ml) máu rút làm giảm 200 -250 mg sắt
trong máu

- Khi sắt trong máu giảm -> sắt ở các mô sẽ di chuyển vào
trong máu

- Làm giảm tình trạng nhiễm sắt ở cơ tim ->> cải thiện khả
năng co bóp, LVEF

• Liều lượng và cách thức:

- số lần 1-2 lần/ 1-2 tuần

- XN Hb, Hct trước mỗi lần rút: nếu Hct < 80% Hct lần rút trước
đó thì dừng

- Mục tiêu: ferritin 50- 100 ng/ml , bão hòa transferrin < 50% 
thì giảm số lần rút máu

• Lưu ý: đảm bảo thể tích dịch ngoại bào mỗi lần rút, tránh tụt
áp hoặc quá tải dịch

.
•

Am J Cardiol 1984; 54: 153-159



Điều trị

Thải sắt ( Iron- chelation)  

*

• Chỉ định:

- Phối hợp hoặc khi rút máu bị chống chỉ định

• Nguyên lý:

- Thuốc gắn vào sắt trong huyết thanh và ở tổ chức, sau đó được thải ra ngoài

• Mục tiêu:

- Khi ferritin máu dưới 100 ng/ml

• Thuốc thải sắt: 3 loại được FDA công nhận

- Desferoxamine

- Deferiprone

- Deferasirox

.
•



Điều trị

Thải sắt ( Iron- chelation)  

*

Desferoxamine

• Thuốc đầu tiên được dùng để điều trị quá tải sắt trong

beta – thalassemia

• Thuốc có thời gian bán thải ngắn, và hấp thu đường

uống kém nên chỉ phù hợp truyền tĩnh mạch

• Liều dùng:

- 20-40 mg/kg/ngày cho trẻ em

- 40-50 mg/kg/ngày truyền trong 8-10h với người lớn

- Truyền 5-7 ngày/tuần

• Các NC chứng minh: thuốc làm giảm 24% nguy cơ

tiến triển suy tim, giúp cải thiện và phục hồi chức

năng tim

• Tác dụng phụ

- Ảnh hưởng võng mạc và thần kinh nên không dùng

quá 2,5 g/24h

- Không sử dụng kéo dài do tác dụng phụ và đường

dùng

.
•

Kết quả theo dõi MRI các BN sử dụng Desferoxamine truyền TM

Có sự phục hồi thể tích và chức năng thất trái

British Journal of Haematology, 127, 348–355



Điều trị

Thải sắt ( Iron- chelation)  

*

Deferipron

• Thuốc sử dụng đường uống

• Liều dùng:

- Khởi trị 75mg/kg/ngày chia 3 lần

- Liều tối đa 99mg/kg/ngày

• Tác dụng phụ: giảm bạch cầu, đặc biệt BC đa nhân trung tinh

Deferasirox

• Sinh khả dụng đường uống tốt

• Liều dùng:

- Khởi đầu 20mg/kg/ngày

- Liều tối đa 40 mg/kg/ngày

Một số thuốc thải sắt khác đang nghiên cứu: silybin, deferitrin

.
•



Điều trị

Điều trị suy tim (1)  

*

• Triệu chứng suy tim có thể tiến triển rất nhanh, đặc biệt ở các BN IOC tiên phát thể

Juvenile, gây nên tử vong

• BN có các dấu hiệu suy tim cần được điều trị với phác đồ suy tim chuẩn hiện nay

- Lợi tiểu, ARNI/ ARB/UCMC, beta blocker, kháng aldosterone

- Chống đông nếu có rung nhĩ

• Một số lưu ý:

- Các bệnh nhân bị beta- thalassemia và các bệnh máu khác có hiện tượng giãn mạch

mạch mạn tính do thiếu máu->> việc sử dụng ARNI/ARB/UCMC cần dùng liều thấp

và chỉnh liều tăng dần

- Các thuốc chẹn kênh calci ( amlodipine, nifedipine) do có cơ chế tác dụng trên kênh

calci type L ->> có thể giảm thiểu việc đưa sắt vào trong tế bào cơ tim

.
•



Điều trị

Điều trị suy tim (2)  

*

• Cấy CRT ở các BN có chỉ đinh

• Các trường hợp suy tim cấp có thể sử

dụng ECMO,LVAD trong thời gian chờ

chức năng tim cải thiện

• Ghép tim: nếu kháng trị liệu nội khoa và

không đáp ứng hoặc không có chỉ định

cấy CRT

• NC của Caines 2005:

- 16 BN IOC ( 11 tiên phát, 5 thứ phát) 

được ghép tim

- Kết quả:

+ Tỉ lệ sống 5 năm: 82,5%

+ Tỉ lệ sống 10 năm: 40,62%

.
•

J Heart Lung Transplant. 2005 April; 24(4): 466-8



Điều trị

Các phương pháp điều trị khác

*

• Chế độ ăn:

- Không sử dụng rượu và một số loại thịt đỏ ( do tăng hấp thu sắt)

- Hạn chế sử dụng các chế phẩm chứa vitamin C bổ sung

- Ăn nhạt nếu suy tim

• Liệu pháp gene:

- Sử dụng các thử nghiệm ức chế gene gây IOC tiên phát mới chỉ thực nghiệm trên

động vật

.
•



Case lâm sàng

IOC tiên phát

*

- BN nam 34 tuổi

- Nghề nghiệp: công nhân

- Nhập viện vì khó thở,phù 2 chi dưới

- Bệnh diễn biến 1 tháng

- Khám lâm sàng:

+ triệu chứng suy tim điển hình

+ dấu hiệu “ bronze skin” (+)

.
•



Điện tâm đồ





Siêu âm tim

• Buồng thất trái giãn Dd 50mm, chức năng tâm thu thất

trái giảm, EF 18%. GLS -3.5%

• Thất phải giãn, chức năng tâm thu thất phải giảm nhiều

(TAPSE 10.2mm, FAC 20%).

• Hở 2 lá vừa. Hở chủ nhẹ. ALDMP 41 mmHg.



34T, EF: 18 %, Pulmonary pressure 48 mmHg 









• Điện di huyết sắc tố: bình

thường



• Công thức NST: 46, XY



 Điều trị suy tim:

 Lợi tiểu: Furosemid, Verospirone

 Uperio, Procoralan, Isosorbide mononitrate

 Thải sắt: Desfonak 0.5g*05 lọ/ngày, pha truyền

tĩnh mạch sau đó chuyển đường uống Deferipron

500mg*06 viên/ngày

Điều trị



Diễn biến

• BN nhập viện điều trị 2 đợt cách nhau 10 ngày

• Triệu chứng LS có cải thiện

• BN bị NTH ngoại viện ở lần nằm viện thứ 2

->> Với quá trình diễn biến,dấu hiệu lâm sàng: 

Chẩn đoán: Bệnh cơ tim nhiễm sắt tiên phát, thể Juvenile ???
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Kết luận

*

• Bệnh cơ tim nhiễm sắt (IOC) là một biến chứng nguy hiểm của tình trạng quá

tải sắt

• IOC tiên phát với thời gian ủ bệnh kéo dài và tiến triển đột ngột, có thể dẫn

đến suy giảm chức năng tim nghiêm trọng

• Các bệnh nhân có bệnh lý cần truyền máu nhiều lần, cần đánh giá định kỳ và

cẩn thận chức năng tim mạch

• Chẩn đoán dựa vào xét nghiệm ferritin máu, transferrin bão hòa, siêu âm tim, 

chụp MRI tim, xét nghiệm gene để khẳng định trong IOC tiên phát

• Rút máu, thải sắt là các biện pháp cơ bản để điều trị bệnh, khi xuất hiện suy

tim cần được điều trị chuẩn, áp dụng liệu pháp mới như CRT, thậm chí ghép

tim

.
•



Xin trân trọng cám ơn!


