PROYECTO ENTRE LA ASOCIACIÓN ESPAÑOLA DE HEMOCROMATOSIS  Y EL BANCO DE SANGRE Y TEJIDOS DE CATALUÑA

Introducción:

La Hemocromatosis hereditaria tipo 1 es una enfermedad autosómica recesiva ligada al brazo corto del cromosoma 6 y debida a la presencia de mutaciones en un gen llamado HFE. Representa el 80% de las hemocromatosis hereditarias.

Aunque los genotipos asociados a esta enfermedad son muy frecuentes en individuos españoles de raza blanca (1% heterocigotos dobles C282Y/H63D, 1/1000 homocigotos C282Y), la enfermedad se comporta como una enfermedad rara debido a  que la penetrancia es muy baja. Se puede decir que en la práctica, solo personas de sexo masculino resultan afectadas (debido a mayores depósitos de hierro en este sexo). La frecuencia de las mencionadas mutaciones en otras razas es muy baja. Se calcula que el 25% de los hombres homocigotos C282Y padecerán consecuencias clínicas de la enfermedad. No se conoce el porcentaje de personas heterozigotas dobles C282Y/H63D que padecerán la enfermedad aunque si se sabe que es bajo pero mayor que en la población normal.

Los genotipos de hemocromatosis predisponen a la sobrecarga férrica. En el caso de homocigotos C282Y casi todos presentan niveles elevados de hierro. La enfermedad se manifiesta fundamentalmente a partir de los 55-60 años y puede producir fibrosis y cirrosis hepática, diabetes, cardiopatía, afectación articular e impotencia. Los efectos negativos de la enfermedad se pueden prevenir con sangrías o eritroaféresis, terapéuticas que controlan los depósitos férricos.

Las personas con las mencionadas mutaciones del gen HFE no tienen porque estar enfermas. De hecho, la gran mayoría de ellas no lo están. Estas mutaciones se han de valorar como un factor de riesgo para desarrollar hemocromatosis clínica. Así mismo, se puede decir que el ser donante habitual (4 veces al año) constituye una práctica saludable que hace que el riesgo de sobrecarga férrica y hemocromatosis de aquellas personas con genotipo hemocromatósico pero con depósitos de hierro normalizados desaparezca. Esta demostrado que la sangre de las personas con hemocromatosis es perfectamente válida para la donación heteróloga  siempre que se respete la práctica habitual de donaciones de sangre. No obstante, en ocasiones se han puesto objeciones a la donación de sangre por parte de estas personas argumentando problemas de altruismo del paciente.

Protocolo operativo de la prueba piloto

Banco de Sangre y Tejidos:

· Población de estudio: En una primera fase, el estudio se restringirá al Banco de Sangre del Hospital Universitario Germans Trias i Pujol de Badalona, Barcelona. Entraran en el estudio donantes de sangre que acudan por primera vez a donar, hombres de raza blanca. Edad entre 18 y 40 años.

· A estos donantes se les explicará el proyecto y deberán firmar un consentimiento informado y así poder extraer muestras para el análisis genético de hemocromatosis.

· El Banco de Sangre y Tejidos practicará las mutaciones asociadas a hemocromatosis en las muestras de los donantes que han firmado el consentimiento. Dado que la mutación C282Y del gen HFE es mucho menos frecuente que la H63D se puede practicar primero esta mutación y realizar la H63D solo en caso que la primera sea positiva.

· Los donantes heterocigotos dobles C282Y/H63D y  homocigotos C282Y, se derivaran a las instalaciones de la Asociación Española de hemocromatosis, situada en la Fundación Hospital de l’Esperit Sant en Santa Coloma de Gramenet, Barcelona.

Asociación Española de Hemocromatosis:

La Asociación Española de Hemocromatosis se encargará de visitar a las personas con genotipo de riesgo. Se evaluara su estado clínico, la necesidad de sangrías terapéuticas i se realizará el escrutinio familiar de la enfermedad. Se informará también de las actividades de la Asociación.

Se explicará con detalle al donante la enfermedad de la hemocromatosis. Una vez se hayan normalizado los depósitos férricos, en caso de estar altos, se recomendara al donante la actitud de mantenimiento (donaciones de sangre cada tres meses en un Banco de Sangre).

Finalmente con la colaboración del Banco de Sangre y Tejidos de Cataluña, se efectuara un seguimiento de las donaciones de estas personas, un seguimiento médico a largo plazo y una evaluación psicológica del impacto del diagnóstico y la satisfacción del donante con este protocolo diagnóstico - terapéutico. También se evaluaran los posibles daños sociales que este diagnóstico puede comportar.

