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EVOLUCION EN LA PRESENTACION CLINICA DE LA HEMOCROMATOSIS
HEREDITARIA (1981-2004): EFECTO DEL DIAGNOSTICO GENETICO
A. Pardo® E. Quintero® Y. Barrios, M. Bruguerd’, L. Rodrigo®, C. Vila, D. Acerc®, C. Guarner’, S. Pascual?, L. Lépez”, R.

Moreno, E. Fébregd, R. Andrade’, G. Peldez, J. Santos™, M. Buti” y M. Torres’ por el Grupo de Hemocromatosis
Hereditariade la AEEH.

La incorporacion del genotipado para las mutaciones del gen HFE ha supuesto un cambio crucial
tanto en la definicién como en e procedimiento diagndstico de la hemochromatosis hereditaria
(HH).

Objetivo: describir la evolucion temporal (entre 1981 y 2004) de la forma de presentacién clinica
de los pacientes con HH y evaluar €l efecto, a este respecto, de la aparicién del diagnostico
genético.

Pacientes y métodos. 234 pacientes de 16 hospitales espafioles (183 [78%] hombres, edad media
49+13 afios) reunieron criterios homogéneos de diagnéstico confirmatorio de HH. 194 (83%)
fueron homozigotos para C282Y y 213 (91%) casos indice. Se registraron las mutaciones C282Y y
H63D de HFE, la feritina sérica y €l indice de saturacion de transferrina asi como las
caracteristicas demograficas y de presentacion clinica en todos los pacientes. La biopsia hepatica se
realizd en 157 casos y en 116 de ellos se determiné € indice de hierro hepético (IHH). Se escogié
la fecha del 31 de Diciembre de 1996 como aproximacion a inicio del uso asistencial del
genotipado HFE. Se establecieron tres estadios clinicos en el momento del diagnéstico: 1)
asintomético con datos analiticos de sobrecarga férrica; 2) sintomas precoces y 3) sintomas
avanzados (EASL International Consensus Conference on Hemochromatosis. J Hepatol 2000;
33:485-504)).

Resultados: 122 (52%) casos fueron diagnosticados después del 31/12/96. Estos pacientes se
detectaron en un estadio menos avanzado que aquellos diagnosticados antes de la aparicion del
diagnéstico genético (55 frente a 31% en estadio 3 [p < 0,001] y 13 frente a 32% en estadio 1[p <
0,001], en pacientes diagnosticados antes y después de 31/12/1996 respectivamente) asi como con
valores inferiores en todos los pardmetros de sobrecarga férrica, siendo la diferencia
estadisticamente significativaen €l caso del IHH (6,3 frente a4,5, p = 0,02). La proporcion de casos
en los que se realiz6 biopsia hepética fue asimismo significativamente inferior tras la apariciéon de
la prueba genética (76 frente a 59%, p = 0,008). En €l andlisis por quinquenios, se observa que la
tendencia hacia un diagnéstico en estadio menos avanzado se inicia a principios de los 90 (periodo
1991-1995). Tras la aparicion del diagndstico genético (periodo 1996-2000) se produce un
incremento significativo de dicha tendencia (60 frente a 31% de casos diagnosticados en estadio 3,
p<0,05), pero no se observa un descenso adicional de la proporcion de diagnésticos en estadio 3 (31
frente a26%, p = NS) en el siguiente periodo (2000-2004). En éste Ultimo se aprecia, en cambio, un
aumento muy significativo de los pacientes detectados en estadio 1 (23 frente a 48%, p < 0,001).

Conclusiones: La aparicién del diagnostico genético ha potenciado la tendencia, ya iniciada
previamente, hacia un diagndstico més temprano de la HH y ha reducido considerablemente la
indicacion de biopsia hepética.
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