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Resumen

Objetivos: La sobrecarga de hierro es un problema clinico frecuente y potencialmente grave con un
largo periodo silente. Una de las causas mas frecuentes es la hemocromatosis hereditaria (HH). Con
este trabajo pretendemos determinar la prevalencia de HH y de las distintas mutaciones del gen
HFE en los pacientes enviados para test genético y sus caracteristicas clinicas.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo en que se revisaron los registros de
pacientes remitidos para estudio genético de HH durante 6 meses en el Hospital Clinico San Carlos.

Resultados: Se analizaron 95 pacientes, la causa del estudio fue sobrecarga de hierro en 74,7% y
antecedentes familiares en 22,1%; el 63,2% fueron varones y el 36,8% mujeres, la edad media fue de
51,7 afos. El genotipo tipico ocurrié en el 2,2%, la homocigosis H63D o heterocigosis
C282Y/H63D/S65C en el 51,6%. Mostraron criterios de sobrecarga férrica 71,6%. Solo se determiné
IST a 69 pacientes. Se realiz6 RMN-hepética al 16,8% y RMN cardiaca en 10,5%. La causa mas
frecuente de sobrecarga fue HH con genotipo no diagnostico (45,3%). Los pacientes eran seguidos
mayoritariamente por medicina interna (48,5%).

Discusion: Los resultados demuestran una alta demanda de pruebas diagnosticas para HH, un
escaso porcentaje de pacientes con mutaciones caracteristicas y un alto porcentaje sin diagndstico al
finalizar el estudio. El estudio genético debe realizarse tras objetivar un IST > 45% habiendo
descartado otras causas de hiperferritinemia. En nuestro estudio, el test se realizé en un 74% de los
casos por sobrecarga de hierro en anélisis, tomandose los niveles de ferritina como valor guia,
procediéndose al estudio de hepatopatias o causas secundarias de sobrecarga en muchos casos tras
realizar la prueba genética. Destaca la heterogeneidad del servicio solicitante del estudio por una
falta de protocolizacion institucional al respecto. Esto conlleva diferencias durante el proceso
diagnostico.

Conclusiones: El motivo méas prevalente de estudio genético de HH fue la sobrecarga de hierro. Un
2,2% de los pacientes presentaron el genotipo tipico de HH. La causa mas frecuente de sobrecarga
férrica fue HH con genotipo no tipico, permaneciendo 38,9% sin diagnostico.
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