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Resumen

Objetivos: Evaluar la adecuacién a las recomendaciones actuales de la AASLD (American Association
for the Study of Liver Diseases) de 2011 en el diagnodstico de hemocromatosis hereditaria (HH) en
consultas de Medicina Interna (MI) mediante la interpretacion del genotipo HFE.

Material y métodos: Se incluyeron todos los pacientes con un estudio genético para la deteccion de
mutaciones de la HH en consultas de MI en el Hospital Universitario 12 de Octubre entre abril 2016
a abril 2017. Se recogieron variables epidemioldgicas, clinicas y analiticas, asi como el resultado del
estudio genético, el diagndstico final registrado por el clinico en el informe (HH ligada a HFE, no
ligada a HFE o secundaria) y la indicacion de tratamiento con flebotomias. Se estudio la
concordancia del diagndstico reflejado en el informe clinico con el diagndstico correspondiente
segun las recomendaciones publicadas en las guias de la AASLD en 2011. Las variables cuantitativas
se expresan como porcentajes y las cualitativas como media y desviacion estandar. El andlisis
estadistico se realiz6 con el SPPS v.15.0.

Resultados: Se realiz6 el test genético en 65 pacientes, de los cudles el 76,9% fueron varones con
una edad media de 55,18 £ 14,72 anos. Los motivos de consulta fueron: 77% hiperferritinemia
asintomatica, 14% estudio de hepatopatia y 3% astenia. E1 90% presentaba alguna hepatopatia
siendo las causas mas frecuentes: 33% sindrome metabdlico, 29% esteatosis hepatica, 17%
alcohodlica, 9% VHC, 7% VHB; aunque solo 3 pacientes presentaban cirrosis. En ningtin caso se
objetivé sobrecarga férrica iatrogénica ni asociacion con hemopatias. Con respecto a los parametros
analiticos presentaban: Hb 14,93 + 1,86 g/dl; ferritina 633,44 + 512,27 ng/ml (mediana 524); IST
41,31 + 16,76%; GOT 35,77 = 30,95 Ul/ml y GPT 34,42 + 27,29 Ul/ml. Se realizé determinacién de
sobrecarga férrica por RMN hepatica en 7 pacientes: 2 no tenian sobrecarga, en 4 si estaba presente
(moderada en 3 de ellos y leve en el restante) y en 1 caso no se pudo cuantificar por artefactos. Con
respecto al genotipo HFE se detectaron 2 homocigosis C282Y, 6 heterocigosis compuesta
(C282Y/H63D), 7 heterocigosis C282Y, 20 heterocigosis H63D, 2 heterocigosis S65C y 6 pacientes
homocigosis H63D; cumpliendo criterios diagndsticos genéticos de la AASLD en 8 casos. Los
diagndsticos registrados en la historia clinica fueron 9 HH ligada a HFE, 42 hiperferritinemias
secundarias y en 14 causa no especificada. Sélo 3 sujetos fueron tratados con flebotomias (todos
ellos con diagndstico genético de HH segun la AASLD). Respecto a la adecuacion del proceder
diagnostico, en el 15% de los pacientes estudiados por hiperferritinemia no se habia solicitado
serologia de virus hepatotropos. El diagnostico clinico se correspondio a las recomendaciones de la
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AASLD en 8/9 pacientes. Cuatro pacientes cumplian criterios para estudiar una posible HH no ligada
HFE (ferritina mayor de 1.000 ng/mL) pero no se ha ampliado estudio genético y s6lo se habia
realizado RM en 1 de ellos.

Discusion: Una adecuada interpretacion del estudio genético es esencial para un correcto
diagnostico de los casos de HH, con el fin de evitar tratamientos innecesarios. En nuestro centro se
ha logrado una apropiada adecuacion del diagndstico a las recomendaciones en el ultimo afio
(concordancia en 8/9 casos). Aunque existen aspectos a mejorar como la falta de serologias para
virus hepatotropos en un 15% de los pacientes. Asimismo, seria recomendable ampliar el estudio
genético mediante secuenciacion completa en aquellos pacientes con alta sospecha de HH y
mutaciones no diagndsticas en el HFE.

Conclusiones: En nuestro centro, la adecuacion del diagndstico a las recomendaciones actuales es
Optima en el dltimo afio. Sin embargo, la deteccién de formas no ligadas al HFE no se ha llevado a
cabo, pudiendo infraestimar la necesidad de flebotomias en estos pacientes.
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