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Hemocromatosis 

Enfermedad caracterizada por el depósito excesivo de 
hierro en el organismo 

 

    Ferritina y   Sat Fe > 50% 

 

Pueden ser 

      Primarias/hereditarias 

      Secundarias 

 

 





Hemocromatosis 

Hemocromatosis hereditaria 
 

- Mutaciones en un gen HFE (ubicado en el cromosoma 6).  La 
mutación más frecuente produce la sustitución de una 
cisteína por tirosina en la proteína (mutación C282Y) 

- Autosómica recesiva 

- Acumulación progresiva de hierro en el organismo por 
absorción excesiva de este a nivel intestinal 

Hay otras mutaciones en genes que codifican para otras 
proteínas involucradas en el metabolismo del hierro 
(Ferroportina, Hemojuvelina Hepcidina, Receptor de transferrina 2) 
(TRF2)) 

 



Hemocromatosis neonatal 

 

• Baja incidencia 

 

• Causa frecuente de fallo hepático agudo en el periodo 
neonatal 

 

• Mal pronóstico. Asocia elevada morbimortalidad 

 

 



Hemocromatosis neonatal 

•  Modelo clásico 

Hemocromatosis neonatal = Hemocromatosis hereditaria 

 

• Hipótesis actual=> Origen aloinmunitario 

Nueva entidad 

 

                           Hepatitis fetal aloinmune 

               Gestational alloimmune liver disease (GALD) 

 

 







Etiopatogenia 

- IgG maternos contra los hepatocitos fetales 

- Alteración de la hepcidina-ferroportina 

- Todavía no detectado Ag fetal 

- Respuesta inmunitaria activación complemento fetal, MAC 
en feto 

- Alta recurrencia 

- Inmunización embarazo previos (Hª Obstétrica) 

 



Clínica 

 
oRetraso del crecimiento intrauterino 

oPrematuridad 

oOligoamnios 

oHidropesía 

oHepatomegalia  

oAscitis  

oMuerte fetal en el 2.°-3.er trimestre 

oPresentación posnatal: insuficiencia hepática con 
hipoglucemia y coagulopatía grave en las primeras horas 
o días de vida 



Diagnóstico diferencial 

Triada:  hepatitis + ictericia + hipoglucemia 

 

• Galactosemia 

• Tirosinemia 

• Otras metabolopatías (Defectos de la Beta-oxidación, 
Defectos del ciclo de la urea) 

• Enfermedades lisosomales 

• Enfermedades de depósito 

• Sepsis 

• Anastomosis porto-sistémica congénita 

 



Diagnóstico 

 

- Anamnesis + Clínica + Analítica 

 

Diagnostico confirmación 

  - Biopsia de mucosa yugal 

  - RMN (T2) 

 

  

 
No se establece sobre la base de la siderosis hepática (inespecífica)  

 



Tratamiento 

 

-  Medidas de soporte necesarias 

- Exanguinotransfusión (doble volumen) 

- Inmunoglobulina  1g/kg (1-3 dosis?) 

 



 

 

 



Profilaxis 

 

Inmunoglobulina durante la gestación: 1g/kg  

 

o  Semanal desde la semana 18 hasta la semana 35  

o  Inducción del parto en el último trimestre donde existe 
el mayor paso de anticuerpos al feto 

 





Conclusión 

• Cambios en la actitud terapéutica 

• Mejor pronóstico 

• Disminución y prevención de la mortalidad fetal y 
neonatal 

 




