Diagnostico

La prueba Bioquimica: Un simple analisis de
sangre llamado perfil de hierro sérico mide tanto:

> La saturacion de transferrina (0 proteina de transporte de
hierro). Una saturacion de transferrina en ayunas por enci-
ma del 50% es muy sugerente de Hemocromatosis (HH)"

> La ferritina sérica (proteina de almacenamiento de hierro).
Un resultado elevado puede ser debido a una sobrecarga de
hierro. Este resultado debe interpretarse en combinacion
con la saturacion transferrina ©

™) Transferencia de hierro a través de la sangre

@ Almacenamiento de hierro en los drganos
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Una cuestion de familia

Si la prueba es positiva, es responsabilidad del paciente infor-
mar a sus familiares y alentar la realizacion de estudios tanto
bioquimicos como genéticos en sus familiares mas cercanos.
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Los objetives de EFAPH

Dar a conocer la Hemocromatosis entre los profesionales de la
meédica y el pablico en general.

Ayudar en la creacion de asociaciones nacionales en todos los
paises y promover la investigacion y la disponibilidad del mejor
tratamiento para esta enfermedad.
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HEMOCROMATOSIS

Un defecto genetico
de sobrecarga de hierro
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¢Que es la hemocromatosis?

Una Sobrecarga de hierro
La Hemocromatosis hereditaria (HH) se debe a un progresivo
almacenamiento de exceso de hierro en el cuerpo. Si esta
acumulacion no se trata a tiempo puede dar lugar a graves
dafios en drganos vitales, como el higado, el corazon, el pan-
creas, las articulaciones y en casos extremos puede conlle-
var la muerte de la persona afectada.

La hemocromatosis es una enfermedad hereditaria. Por lo
tanto, es muy probable que los padres, hermanos y los hijos
de la persona diagnosticada con esta enfermedad sean por-
tadores de una mutacion del gen HFE (mutacion C282Y) o
podrian tener las dos mutaciones lo que predispone a tener
la enfermedad.

Una enfermedad genética

LA FORMA MAS FRECUENTES DE LA ENFERMEDAD

La mutacion llamada C282Y/C282Y del gen HFE es la forma mas
comunmente responsable de la Hemocromatosis. Esta mutacion
provoca que haya unos niveles excesivos de hierro en la sangre
lo que resulta en dafios graves de los drganos internos y la apa-
ricion de los sintomas de la enfermedad: fatiga cronica, cirrosis,
cancer de higado, diabetes y artritis.

Esta mutacion es muy comdn en las poblaciones que emigraron
desde el norte de los paises europeos, especialmente los de ori-
gen celta.

LA FORMA RARAS DE LA HEMOCROMATOSIS

Los nifios y adolescentes también pueden tener una sobrecarga
grave de hierro. En estas formas raras y juveniles, la enfermedad
se debe a una mutacion en otros genes que no son el gen HFE,
como mutaciones en la hepcidina, la hemojuvenil, la ferroporti-
na... Estas formas raras se encuentran en todo el mundo.

Los centros nacionales de referencia especializados en la sobre-
carga de hierro son decisivos para alcanzar un adecuado
diagnostico y tratamiento de estas formas raras de hemocroma-
tosis.

Un diagnostico precoz

Los primeros sintomas de la hemocromatosis son poco especifi-
cos, lo que favorece que esta enfermedad sea mal diagnostica-
da o que haya un retraso en su diagnéstico:

> Fatiga anormal y crénica,

> Dolor en las articulaciones,

> Arritmia cardiaca,

> Diabetes,

> Trastorno sexual,

> Pigmentacion oscura de la piel

Siempre que la Hemocromatosis se
diagnostique y se trate a tiempo, el
paciente puede tener una vida nor-
mal y una esperanza de vida normal.
Sin embargo, el retraso del diagnds-
tico podria dar lugar a complica-
ciones, dafio en los drganos y un
prondstico mas grave.

En la actualidad, no se sabe lo suficiente acerca de la
Hemocromatosis en la mayoria de los paises europeos. En
Europa, una persona de cada 300 esta genéticamente predis-
puesta a tener una sobrecarga de hierro. Esto significaria que
en Europa alrededor de 2,2 millones de personas pueden tener
este trastorno. En Espafia se estima que una de cada 1004
personas podria estar en riesgo de sobrecarga de hierro.

Actualmente no se sabe la frecuencia de las formas raras de
hemocromatosis no relacionadas con mutaciones en el gen
HFE.

En la actualidad el tratamiento
consiste en sangrias o flebo-
tomias. Estas flebotomias se
llevan a cabo de forma regular
con el fin de eliminar la sobre-
carga de hierro.

El médico determina y organiza la frecuencia y el volumen de las
flebotomias que se necesitan. En la primera fase (Tratamiento de
induccion) se puede realizar una sangria cada semana hasta que
la sobrecarga de hierro desaparece.

Las flebotomia se vuelve menos frecuente en la segunda fase
(fase de mantenimiento) necesitandose en un intervalo de una
cada mes a una cada seis meses, 1o que evita el acumulo de
hierro en el cuerpo.

Investigaciones médicas
estan en curso y se estan
explorando alternativas al |
tratamiento con flebo-
tomia. Para ello, es de
vital importancia tener
una mejor comprension
del metabolismo del hier-
ro.




