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En la seccion “Perlas Clinicas” del reciente XXII Congreso Argentino de Hematologia se plante6 una
controversia diagnostica y terapéutica en el marco de las sobrecargas de hierro primaria (hemocromatosis
hereditaria, rarisimamente enfermedad por ferroportina, aceruloplasminemia o atransferrinemia) y, mucho
mas frecuente, secundaria (sindrome metabolico, DIOS, esteatosis hepatica alcohdlica o no alcoholica,
etc.). Los sindromes hemocromatésicos” comparten fisiopatologia (hiperactividad de la ferroportina por
mutaciones en los genes HFE, TFR2 - hemocromatosis hereditaria del adulto-, HIV, HAMP -hemocroma-
tosis hereditaria juvenil- o SLC40A1 -variantes con ganancia de funcion-) y clinica:
- perfil sérico de hierro: porcentaje de saturacion de la transferrina en progresivo aumento e incremen-
to ulterior de la ferritinemia, secuencia inversa a la observable al iniciar quelacion con sangrias, en
la que el porcentaje de saturacion de la transferrina es lo ultimo en corregirse.

- puncion biopsia hepatica: dep6sito de hierro en hepatocitos, no en células de Kupffer.?)
- resonancia nuclear magnética: deposito de hierro en higado (oscuro), no en bazo (claro).®

La hemocromatosis hereditaria por HFE tiene una penetrancia bioquimica (perfil sérico de hierro alterado,
estadio I) y clinica (dafio tisular, estadio II) muy baja, por lo que solo en pacientes homocigotas para HFE
C282Y o doble heterocigotas para HFE C282Y y HFE H63D -y quizas en algunos homocigotas para HFE
H63D- el componente genético justifica por si solo la sobrecarga de hierro sin la participacion necesaria de
otras causas concomitantes de sobrecarga de hierro secundaria (“factores de riesgo”).

Hoy por hoy la hemocromatosis hereditaria es una entidad sobrediagnosticada,” ya que con frecuencia
el hallazgo de alguna mutacion del gen HFE en condicion heterocigota en un paciente clinicamente mas
encuadrable en el diagndstico diferencial de una “hiperferritinemia aislada” que de un “sindrome hemo-
cromatosico”, concluye con su rotulacion diagnostica de “hemocromatosis hereditaria”, en desmedro de
la investigacion -y eventual tratamiento- de otras causas etiopatogénicas adquiridas, muy posiblemente
responsables reales de su sobrecarga de hierro, mas secundaria que primaria, ya que su leve carga genética
concomitante seguramente no es la responsable verdadera de la acumulacion de hierro.

Es muy dificil saber con certeza si la hiperferritinemia aislada (acompafiada o no de una mutacion irrele-
vante del gen HFE) es solo secundaria (reactante de fase aguda) o refleja cierto grado de sobrecarga real
de hierro que amerite una actitud terapéutica quelante con sangrias a dosis bajas. Definir los criterios de
indicacion y de evaluacion de respuesta a esta opcion terapéutica es el gran desafio pendiente.
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