1P ¢Qué son las hemocromatosis?

El término hemocromatosis describe a un grupo de patologias causadas por el exceso de hie-
rro en el organismo. A pesar de que el hierro es un elemento indispensable para la vida, en exceso
resulta toxico. Dicho exceso de hierro puede deberse a enfermedades genéticas que afectan a la
capacidad de absorcién del hierro (hemocromatosis hereditaria, genética o primaria) o bien tratar-
se de pacientes que sufren de anemia crénica, en los que el exceso de hierro se debe al depésito
paulatino del metal procedente de transfusiones repetidas (hemocromatosis adquirida o secunda-
ria). La hemocromatosis hereditaria suele afectar a varones de més de 50 afios (aunque también
existen casos que afectan a mujeres y a jovenes). La hemocromatosis hereditaria es una de las enfer-
medades genéticas mas frecuentes en las personas de raza blanca. Se transmite de padres a hijos
y la pueden sufrir una de cada 500-1000 personas en Espafia. Las hemocromatosis adquiridas
suelen afectar a jovenes con anemias graves de origen genético y que requieren transfusion (talase-
mia mayor, drepanocitosis) o a personas mayores con anemias cronicas adquiridas por “degenera-
cién” de la médula dsea (sindromes mielodisplasicos). El incremento constante de los depdsitos de
hierro afecta al organismo, principalmente al higado pero también al pancreas, corazon y otros
érganos.

) Sintomas y evolucion clinica

Ya en fase muy inicial y cuando a veces todavia no son apreciables lesiones patoldgicas en 6rga-
nos, los pacientes con hemocromatosis pueden experimentar intensa fatiga y somnolencia. En
algunos pacientes, estos sintomas son predominantes durante el curso de su enfermedad, llegando
en algunos casos a causar un importante trastorno de su vida laboral y familiar. Son frecuentes los
sintomas asociados a disfuncion hepatica (debilidad, problemas en la coagulacién de la sangre,
retencién hidrica) ya que el higado suele ser el drgano mas afectado. En casos de afectaciéon hepa-
tica severa pueden aparecer sintomas ligados a la insuficiencia hepatica grave (hemorragias diges-
tivas, alteracion del nivel de conciencia, acumulo de agua en el abdomen (ascitis). En estos pacien-
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tes también es comin la aparicién de diabetes sacarina a consecuencia de la lesion pancreética. La
diabetes de estas personas se trata igual que la de causa desconocida, con dieta, ejercicio fisico, anti-
diabéticos orales e insulina. Las complicaciones ligadas a esta enfermedad también son las mismas.
La enfermedad articular es frecuente en los pacientes con sobrecarga férrica (artritis, artrosis...). Es
mas frecuente la afectacion de pequefias articulaciones de la mano, aunque puede darse en otras
localizaciones, como la cadera. La desaparicion de la menstruacién en las mujeres y la impoten-
cia en varones son sintomas que pueden aparecer en estos trastornos. Su origen se encuentra en
la lesién de 6rganos endocrinos debida a sobrecarga de hierro. Es frecuente que los pacientes con
sobrecarga férrica muestren oscurecimiento cutaneo, aunque este dato no se presenta siempre. En
la_hemocromatosis adquirida la insuficiencia cardiaca suele ser su mas temible complicacion.
Ademads, estos pacientes presentan los sintomas de la enfermedad de base causante de la anemia,
y de la anemia misma.

k) ¢Como se diagnostican?

En las hemocromatosis el diagndstico es crucial, porque existen excelentes opciones terapéu-
ticas para cada caso. Sin embargo, dicho diagnéstico se retrasa en muchas ocasiones y por moti-
vos distintos en hemocromatosis primarias y secundarias.

En la hemocromatosis primaria, la enfermedad no da sintomas en estadios iniciales (cuando
puede tratarse con éxito), y éstos sélo aparecen en fases donde el tratamiento no resulta tan eficaz.
Por ello el diagndstico debe sospecharse a través de pruebas de laboratorio. Fundamentalmente hay
2 pruebas para la sospecha - diagndstico de la enfermedad.

¢ Indice de saturacion de la transferrina. Los valores normales suelen estar al entorno del 30%.
Valores superiores a un 50% en dos ocasiones son sugestivos de la enfermedad. Se trata de un
test barato aunque no especifico; apto para el cribado de la poblacion.

¢ Ferritina sérica: La ferritina es la proteina con capacidad de almacenar el hierro en las células, fun-
damentalmente en el higado. Existe una pequefia cantidad de ferritina circulante cuya concentra-
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cién mantiene una relacion con la cantidad de hierro almacenado. De este modo, la medida de
la ferritina sérica nos aproxima al nivel de depésitos de hierro del paciente. Una ferritina elevada
suele demostrar la presencia de depésitos de hierro incrementados.

* Mutaciones del gen HFE. Un 70% - 80% de los pacientes con hemocromatosis hereditaria presen-
tan mutaciones de un gen denominado HFE. La mutacién més frecuente es la denominada C282Y
en forma homozigota (heredada por partida doble, de padre y madre). Menos frecuentemente
puede hallarse una combinacion de esta misma mutacion en forma heterozigota con la denominada
H63D también en forma heterozigota (heterocigotos dobles). Los pacientes con sobrecarga bioqui-
mica de hierro (elevacién del indice de saturacién de la transferrina y/o de la ferritina sérica) y las
mutaciones descritas pueden ser directamente diagnosticados de hemocromatosis hereditaria. Tras
el diagnéstico de un paciente debe realizarse estudio genético en los familiares.

En el caso de la hemocromatosis secundaria el diagnéstico es facil. Desgraciadamente demasia-
das veces no tiene presente la importancia de esta enfermedad. Cada bolsa de sangre transfundi-
da equivale aproximadamente a 0.2 gramos de hierro que se deposita en el organismo, fun-
damentalmente en el higado. No existen mecanismos fisioldgicos capaces de eliminar este hierro
“adquirido” por lo que se acumula bolsa tras bolsa. Transcurridas 10 transfusiones (20 bolsas) el
acumulo férrico se aproxima a los 5 gr, cantidad tdxica. Suele iniciarse tratamiento cuando el
paciente presenta niveles en sangre de la proteina ferritina superiores a 1000 - 2000 p.g/I.

En ocasiones es recomendable la préctica de una biopsia hepética para precisar el diagndstico.
También la resonancia magnética puede ayudar a valorar los depésitos férricos.

D Trotamiento

El tratamiento de la sobrecarga férrica difiere radicalmente segin la causa que la ha motivado.
En los casos de hemocromatosis primaria (hereditaria) el trastorno se produce por una absorcién
intestinal de hierro incrementada durante toda la vida. En estos casos, el tratamiento de eleccion
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son las flebotomias (sangrias). En este procedimiento se extraen cada semana aproximadamente
450 ml de sangre que comportan 0.2 gr de hierro. Recientemente y a instancia de nuestra
Asociacion, la Sociedad Espariola de Transfusion Sanguinea ha admitido que la sangre proce-
dente de las flebotomias puede usarse para transfusion a pacientes que necesitan sangre.

Los casos de hemocromatosis secundaria (adquirida) se deben al acimulo de hierro general-
mente causado por transfusiones periddicas. Usualmente, la causa de dichas transfusiones es una
anemia crénica grave. No es posible pues tratar a los pacientes con flebotomias. Debe recurrirse
siempre al uso de quelantes del hierro.

El farmaco “decano” en el tratamiento de la sobrecarga secundaria de hierro es la deferoxami-
na. Este farmaco es muy eficaz, pero se trata de un compuesto quimico de gran tamafio con esca-
sa absorcion por via oral y vida media corta. Ello hace que la forma de administracién mas usual sea
la infusion subcutédnea en un periodo de 8 - 12 horas, y de tres a 7 dias a la semana (generalmen-
te durante la noche). En caso de intolerancia a la desferoxamina puede usarse otro quelante oral,
la deferiprona. Un tercer quelante aprobado en casi todo el mundo es deferasirox, que ademas de
administrarse por via oral una sola vez al dia tiene un buen perfil de seguridad y es muy efectivo.

¥ Recomendaciones dietéticas:

¢ Ingesta moderada de alimentos ricos en hierro, como las carnes rojas, visceras y productos elabo-
rados con sangre, también del marisco sin hervir.

* No tomar hierro por via oral en pastillas, en suplementos polivitaminicos o en alimentos enrique-
cidos (algunos casos de cereales, leche, etc.).

e Evitar preparados farmacoldgicos que contengan vitamina C que aumenta la absorcién de hierro.

e Evitar toxicos que pueden afectar al metabolismo del hierro, como el alcohol.
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Y La Asociacion Espanola de Hemocromatosis

La Asociacién Espafiola de Hemocromatosis (AEH) es una organizacién, con sede social en el
Hospital de I'Esperit Sant (Santa Coloma de Gramenet, Barcelona). Esta formada por pacientes,
profesionales de la sanidad y personas interesadas por el problema médico que representa la sobre-
carga de hierro. La AEH no tiene dnimo de lucro y tiene por objetivos fundacionales:

* Sensibilizar a la opinién publica y a las instituciones publicas y privadas respecto a las Hemocro-
matosis.

* Promover la investigacion clinica y farmacéutica de la enfermedad.

* Promover el diagnéstico precoz.

e Facilitar la interrelaciéon entre las personas afectadas, sus familiares y los profesionales de esta
enfermedad.

* Facilitar a sus socios toda la informacion disponible sobre la enfermedad, velar por un tratamien-
to adecuado y por la no discriminacion social, laboral o de cualquier otro tipo de los afectados.

e Promover que la sangre procedente de flebotomias a pacientes con hemocromatosis primaria se
use en transfusion heteréloga.

¢ Relacionarse con otras Asociaciones afines.

La Asociacién obtuvo el reconocimiento del Ministerio del Interior del Estado Espafiol el 23 de
Octubre de 2000 con el nimero nacional 167060 de la Seccién primera. El funcionamiento de la
Asociacion se regula mediante Estatutos a disposicion de todos los socios y autoridades legales.

El ambito de actuacion de la AEH es todo el territorio espafiol. Ademés, desde el afio 2005 la
AEH es socio fundador de la Federacién Europea de Asociaciones contra la Hemocromatosis, y en
este sentido el dmbito de actuacion de la Federacion es Europa (www.european-haemochromato-
sis.eu). Por Ultimo y dadas las caracteristicas de la AEH, también mantenemos comunicacién con
todas aquellas personas o entidades de habla hispana afectadas por este grupo de enfermedades.
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r@ Actividades de la Asociacion Espanola de Hemocromatosis

Actualmente ofrecemos:
e Informacién médica sobre las enfermedades por sobrecarga de hierro.

Entregamos gratuitamente a todos nuestros socios un extenso manual que desarrolla todos los
puntos relativos a la enfermedad que se resumen en el presente folleto. Ademas, prestamos aten-
cién personalizada para cada caso particular por teléfono, fax, e-mail o correo.

e Consultas en nuestra pagina web de internet; www.hemocromatosis.es
o mediante nuestro correo electrénico: aeh@hes.scs.es

e Visitas médicas concertadas con un especialista en hemocromatosis en el Hospital de I'Esperit Sant.

¢ Contacto con otros pacientes afectados por la enfermedad y con otras asociaciones de pacientes
en Europa.

e Revista de la asociacion, con informacién nueva relacionada con la Asociacién y con la enfermedad.

e Puesta al dia anual sobre aspectos cientificos y terapéuticos relativos a las hemocromatosis en
nuestra Asamblea General de Socios.

:) ¢Asociarse?

Para pertenecer a la Asociacién Espafiola de Hemocromatosis y ser beneficiario de todos los ser-
vicios que ofrece es necesario satisfacer una cuota anual que servird para gestionar las actividades,
esperamos que cada vez mas numerosas, de la Asociacién. Encontrara el boleto de inscripcion en
este folleto.



Para mas informacion consulten nuestra web
www.hemocromatosis.es

Con el patrocinio de: Con el aval de:

Asociacion
Esparfiola de ‘ AE
xﬂemocroma’msis ( NOVARTIS

ONCOLOGY




Asociacion

Espanola de

Hemocromatosis





<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /All
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Warning
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /Description <<
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000500044004600206587686353ef901a8fc7684c976262535370673a548c002000700072006f006f00660065007200208fdb884c9ad88d2891cf62535370300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef653ef5728684c9762537088686a5f548c002000700072006f006f00660065007200204e0a73725f979ad854c18cea7684521753706548679c300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /FRA <>
    /ITA <>
    /JPN <>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020b370c2a4d06cd0d10020d504b9b0d1300020bc0f0020ad50c815ae30c5d0c11c0020ace0d488c9c8b85c0020c778c1c4d560002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken voor kwaliteitsafdrukken op desktopprinters en proofers. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /PTB <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents for quality printing on desktop printers and proofers.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /NoConversion
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /NA
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure true
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles true
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /NA
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /LeaveUntagged
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice


