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Hémochromatose liée au gene HFE

Hémochromatose de type 1
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Saturation Transferrine > 75%
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1. La surcharge en fer est I'aboutissant de la cascade :
mutation C282Y-hypohepcidinémie-hyperhypersidéremie

2. La toxicité du fer est due au «fer non lieé a la
transferrine» et surtout a sa composante dite «fer
plasmatique réactif »

3. L'homozygotie C282Y est necessaire mais non
suffisante au développement de la maladie



4. Le diagnostic est devenu non invasif, baseé sur la clinique
et la Dbiologie, et... I''R.M en cas de facteur de
surestimation de la ferritinémie

5. Le traitement reste base sur la soustraction sanguine

mais peut, dans de rares cas, recourir au déférasirox (hors
AMM)

6. L'avenir thérapeutique de I'némochromatose est Ia
supplémentation en hepcidine.



