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Resumen  

Aunque existen guías de manejo disponibles para la hemocromatosis hereditaria, un alto porcentaje 

de ellas no se comparten entre las diferentes directrices. Nuestro principal objetivo es proporcionar 

un objetivo, simple, breve, y un conjunto practico de recomendaciones sobre los aspectos 

terapéuticos de la HFE hemocromatosis para el genotipo homocigoto p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y), 

basados en estudios científicos publicados y guías de manejo, en una forma razonablemente 

comprensible para personas y pacientes sin entrenamiento médico, esta versión final fue aprobada 

en el Encuentro Internacional de Hemocromatosis el 12 de mayo de 2017 en Los Ángeles.  

 

Introducción 

Aunque existen guías de manejo disponibles 

para la hemocromatosis hereditaria, un alto 

porcentaje de ellas no se comparten entre las 

diferentes directrices [1]. Nuestro principal 

objetivo es proporcionar un objetivo, simple, 

breve, y un conjunto practico de 

recomendaciones sobre los aspectos 

terapéuticos de la HFE hemocromatosis para 

el genotipo homocigoto p.Cys282Tyr 

(C282Y/C282Y), basados en estudios 

científicos publicados y guías de manejo, en 

una forma razonablemente comprensible para 

personas y pacientes sin entrenamiento 

médico esta versión final fue aprobada en el 

Encuentro Internacional de Hemocromatosis 

el 12 de mayo de 2017 in Los Ángeles. 

Quien tratar y cuando comenzar 

Pacientes con genotipo homocigoto HFE 

p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) y evidencia 

bioquímica de sobrecarga  de hierro, o sea, 

ferritina sérica aumentada (>300 µg/L en 

hombres y en mujeres postmenopáusicas y 

>200 µg/L en mujeres pre menopáusicas) y 

aumento de saturación de transferrina en 

ayuno (≥45%) [2, 3]. 

 

Consideraciones  

 Se debe hacer un juicio para cada 

paciente individual teniendo en cuenta su 

nivel de ferritina (según el valor de 

referencia local), la edad, el género y las 

comorbilidades.  
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 Los pacientes con otros genotipos deben 

ser remitidos para mayor información. 

 Estudios recientes observaron un efecto 

beneficioso del manejo temprano y 

sostenido de los pacientes con exceso de 

hierro, inclusive cuando la carga de hierro 

es leve y la ferritina sérica 

moderadamente elevada [4,5]. 

 Los valores elevados de ferritina sérica 

son muy comunes y las causas más 

frecuentes no están asociadas con la HH, 

sino con la inflamación del síndrome 

metabólico (la ferritina es una proteína de 

fase aguda), el alcoholismo y el daño 

hepático. Por lo tanto, es crítico investigar 

rigurosamente la causa de los altos 

valores de ferritina en suero. La búsqueda 

del aumento de la saturación de 

transferrina plasmática es fundamental 

para el diagnóstico de HH, ya que 

corresponde a la anomalía bioquímica 

básica y más temprana en esta 

enfermedad. 

 La imagen por resonancia magnética 

(IRM), cuando esté disponible, se puede 

usar para cuantificar la sobrecarga de 

hierro en el hígado (o en otros órganos). 

 

Tratamiento 

Flebotomía (terapia de venesección o 

sangría) es el tratamiento estándar para 

pacientes con HH que ha sido usado durante 

más de 60 años. Es eficaz en la reducción de 

la morbilidad y la mortalidad por HH [6]. 

La sobrecarga de hierro conduce a lesiones 

en los tejidos, principalmente a través de la 

producción de especies reactivas de oxígeno 

que dañan las membranas celulares y los 

orgánulos, terminando con la muerte celular. 

Por lo tanto, iniciar el tratamiento es 

importante. 

Cada flebotomía de 500 mL extrae 

aproximadamente 250 mg de hierro, que 

luego se libera, en un proceso compensatorio, 

de los tejidos sobrecargados (especialmente 

el hígado), terminando, con repetición de 

flebotomía, hasta la eliminación total del 

exceso de hierro en el cuerpo. 

 

Como tratar 

Fase inicial o de inducción 

Se ha propuesto un programa de flebotomía 

del orden de 400 a 500 mL, considerando el 

peso corporal, semanalmente o cada 2 

semanas [2, 7]. 

El objetivo en esta fase generalmente es 

alcanzar ferritina sérica en 50 µg/L siempre 

que no haya anemia. 

La ferritina sérica debe verificarse una vez al 

mes hasta que los valores alcancen los límites 

normales superiores y, posteriormente, cada 

2 semanas, hasta que se alcance el objetivo 

final de ferritina sérica [2, 3, 5]. 

 

Consideraciones 

 El volumen y la frecuencia de las 

flebotomías deben adaptarse a las 

características clínicas y la tolerancia 

(individual) del paciente. 

 Tolerancia: datos clínicos (tolerancia 

general y presión arterial); hemoglobina 

(los niveles no deberían disminuir por 

debajo de 11 g/dL) [7]. 

 Las flebotomías se pueden realizar en una 

clínica, hospital, centros de 

transfusión/donación de sangre o en 



ciertas circunstancias en el hogar (por una 

enfermera bajo supervisión médica). 

 Los pacientes deben estar bien hidratados 

y alimentados. 

 

Fase de mantenimiento 

La fase de mantenimiento sigue a la fase de 

inicio. 

El paciente con HH necesita un seguimiento 

permanente. 

Una flebotomía cada 1-4 meses, dependiendo 

el estado de hierro del paciente [2, 7]. 

Eficacia: el objetivo habitual es mantener los 

niveles de ferritina en torno a 50 µg/L (sin 

anemia) [2, 3, 5]. 

 

Consideraciones 

 La frecuencia de la flebotomía de 

mantenimiento varía entre pacientes, y 

varía de una por mes a una por año [3]. 

 Los niveles de hemoglobina no deberían 

estar por debajo de 11 g/dL. 

 El valor de hemoglobina, por lo general, 

debe evaluarse antes de la flebotomía, 

especialmente en pacientes mayores, que 

son más susceptibles a anemia y las 

pérdidas crónicas de sangre. 

 La ferritina sérica debe revisarse en todas 

las demás flebotomías (al mismo tiempo 

que la hemoglobina), al menos una vez al 

año. 

 La saturación de transferrina en ayunas 

también se debe revisar, al menos una vez 

al año. 

 En ciertos países, un número creciente de 

pacientes con hemocromatosis no 

complicada donan sangre o califican como 

donantes de sangre. La sangre extraída 

de la flebotomía terapéutica puede usarse 

con discreción del servicio de sangre [8]. 

 

Cuando parar 

Los pacientes que han tenido una sobrecarga 

de hierro, nunca deben dejar de controlar su 

estado de hierro y planificar su tratamiento a 

la luz de su estado de hierro, estado general y 

edad. 

Consideraciones adicionales  

 

Dieta 

Se debe comer una dieta variada y saludable, 

evitando los alimentos fortificados con hierro 

como los cereales para el desayuno. También 

se debe evitar la suplementación con hierro y 

vitamina C y el consumo elevado de alcohol 

[3]. En ciertas regiones geográficas 

(especialmente subtropicales), los pacientes 

con HH deben evitar los mariscos crudos y el 

cerdo poco cocinado debido al riesgo de 

infecciones graves. 

La restricción dietaría no sustituye la terapia 

de la flebotomía. 

 

Terapia de quelación  

La quelación de hierro generalmente está 

indicada para la sobrecarga de hierro 

relacionada con las anemias crónicas que 

necesitan transfusiones repetidas. Sin 

embargo, los quelantes de hierro son un 

tratamiento alternativo (o adyuvante) que solo 

se usa en casos raros y especiales de HH, 

cuando las flebotomías están médicamente 

contraindicadas, o son simplemente 

imposibles debido a las malas condiciones de 

las venas, o la eficacia no se logró con 

flebotomías. 



Posible futuro de la terapéutica de la 

HH 

Las terapias basadas en hepcidina podrían, 

en el futuro, convertirse en un posible 

tratamiento adjunto a la flebotomía en la fase 

de inducción o en un reemplazo para la fase 

de mantenimiento de la flebotomía. La 

posibilidad de usar hepcidina se basa en la 

disminución de los niveles de hepcidina en 

pacientes con HH, que es responsable del 

aumento del hierro sérico y la saturación de 

transferrina y, posteriormente, de la 

sobrecarga de hierro en el tejido [9]. 
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