
ETIOLOGIA % PARTICIPANTES PROBABLE DIAGNOSTICO % PARTI CIPANTES
GENETICA 46% HEMOCROMATOSIS 46%

METABOLICA 38% ESTEATOSIS HEPATICA 29%
TOXICA 17% HEPATITIS 17%

INFECCIOSA 29% SX GILBERT 8%
AUTOINMUNE 4% SIDA 4%

CA 4%
LABORATORIO % PARTICIPANTES QUISTE PARASITARIO 4%

PFH 67% ANEMIA HEMOLITICA G6PDH 4%
BH 63%

CINETICA FE, FERRITINA 46% GABINETES % PARTICIPANTES
QS 33% USG 58%

P.LIPIDOS 29% BIOPSIA HEPATICA 46%
TEST GENETICO C282Y, H63D 25% TAC 46%

VIRUS ABC 25% RMN 33%
EGO 25% ECG 17%

COAGULOGRAMA 21% TELE TX 8%
AFP 13%
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GENETICA

CLINICA

TRATAMIENTO
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Se caracteriza por un aumento en la absorción intes tinal del hierro desde el nacimiento. Así, los paci entes que la 
padecen, almacenan mucho hierro a lo largo de su vi da. Este se acumula en diversos órganos (hígado, pá ncreas, 
corazón, etc.) provocando enfermedades en los mismo s. No se conocen bien los mecanismos precisos por l os que se 
produce el aumento en la absorción intestinal del h ierro.

HEMOCROMATOSIS HEREDITARIA ( HH )

La hemocromatosis hereditaria (HH) es una enfermeda d genética de tipo autosómico recesivo (para manife starla, debe 
heredarse de padre y madre), muy frecuente en el mu ndo occidental. Puede afectar a una de cada 300 per sonas y una de 
cada 20-25 puede portar el gen.La hemocromatosis se  manifiesta en hombres con una frecuencia 5 veces m ayor que en 
mujeres. Es particularmente común en personas de ra za blanca provenientes del occidente de Europa. 

El hígado es el órgano que se afecta más frecuentem ente. El exceso de hierro en él puede causar cirros is y favorecer 
también el desarrollo de tumores hepáticos del tipo  del hepatocarcinoma. En la piel se produce una pig mentación 
bronceada en la mayoría de los pacientes. En el pán creas puede causar diabetes con requerimientos de i nsulina. En las 
articulaciones se produce una artrosis progresiva, en la que se pueden producir brotes agudos (condroc alcinosis o 
pseudogota). En el corazón puede favorecer la apari ción de episodios de insuficiencia cardiaca y alter aciones del ritmo. 
La afectación del hipotálamo y de la hipófisis (órg anos endocrinos que están en el sistema nervioso) p uede dar lugar a 
diversas manifestaciones endocrinológicas, fundamen talmente hipogonadismo (insuficiencia sexual).

Si se diagnostica y trata precozmente, la HH tiene un pronóstico excelente. El tratamiento impide el a cúmulo de hierro 
corporal y evita las complicaciones futuras, como l a cirrosis, diabetes e incluso la aparición de cánc er. Consiste en 
extraer sangre periódicamente (sangrías), unos 400- 500 ml, que eliminan de 200-250 mg de hierro. Se ha cen inicialmente 
a intervalos semanales (en ocasiones incluso dos sa ngrías por semana al principio), hasta demostrar un a descarga 
importante del hierro acumulado. Esto se demuestra por niveles muy bajos de ferritina, o incluso hasta  una leve anemia 
ferropénica. Tras esta primera fase, debe continuar se con sangrías cada 2 a 3 meses, para mantener uno s bajos niveles 
de hierro. El tratamiento debe mantenerse de por vi da.

Masculino de 44 años, asintomático, hijo de padres europeos, a quien en un examen 
médico rutinario se le encuentra un hematocrito del  52%, elevación de 
aminotransferasas, aumento leve de la bilirrubina i ndirecta y de la densidad hepática en 
el TAC sin lesiones focales ni dilatación de vías b iliares. El paciente bebe alcohol de 
manera esporádica y en cantidad moderada. No tiene antecedente de cirugías, 
transfusiones, tatuajes, ni conducta sexual de ries go. No usa medicamentos, 
multivitamínicos, ni drogas ilícitas. Sus padres, e sposa, e hija están vivos y sanos. Su 
examen físico revela buen estado nutricional con ín dice de masa corporal (IMC) en 24 
Kg./m2, sin datos de deshidratación, borde hepático  palpable no doloroso, no tiene 
estigmas de hepatopatía, edema o adenopatías, el re sto de los aparatos y sistemas se 
encuentran sin datos patológicos.
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