
Hemocromatosis
ABREVIATURAS: 
IST: Índice de saturación de transferrina.
HFE: Gen que regula la síntesis de la 
proteína HFE (cromosoma 6).
C282Y / H63D: Mutaciones más habituales
(en España) del gen HFE.
S65C: Mutación poco habitual (en España)
del gen HFE.

BIBLIOGRAFÍA: 7, 12, 23, 200, 232.

IST     Ferritina

Genotipo de HFE 

IST ≤ 45% y
Ferritina ≤ 400 µg/L

Negativo
(Resto de opciones)

Positivo
C282Y / C282Y ó C282Y / H63D ó C282Y / S65C

IST > 45% ó
Ferritina > 400 µg/L

IST > 45% ó
Ferritina > 400 µg/L

IST ≤ 45% y
Ferritina ≤ 400 µg/L

Valorar estudio
genético familiar

Control,
no antes de 3 meses

(Descartar otras posibles
causas de elevación)1

Control,
a los 5 años

Remitir a hematología o al servicio clínico correspondiente:
Investigar otras mutaciones si procede

Tratamiento y seguimiento
desde Hematología o desde el servicio clínico correspondiente

1 OTRAS CAUSAS DE ELEVACIÓN:
Ferritina: Inflamación, hepatopatía.
IST: Cirrosis hepática, talasemias, anemias,
megaloblásticas, hemolíticas, aplásicas y
sideroblásticas, síndrome nefrótico.
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