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HFE 6p21-R  Influx 3e - 4e 
decade

R-Transferrine 2 7q22-R  influx 3e - 4e 
decade

Hamp/hepcidine 19q13-R  Influx 1e - 2e 
decade

Hémojuvéline 1p21-R  Influx 1e - 2e 
decade

Ferroportine 2q32-D  efflux 4e - 5e 
decade



La protéine HFE inhibe l’absorption du fer
via le récepteur à la transferrine
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déstabilise la protéine HFE
qui perd sa fonction régulatrice



L’hepcidine bloque le relargage du fer au niveau de 
l’entérocyte et du macrophage

Hepcidine

HFE



L’hepcidine est paradoxalement basse chez les 
patients C282Y homozygotes

Gehrke, Blood 2003

Récepteur 1 de la transferrine Hepcidine



Prevalence de la mutation C282Y homozygote 
chez les patients avec hémochromatose



Fréquence de l’allèle C282Y en Europe

Gradient Nord-Sud

% de la population



Prevalence de l’homozygotie C282Y dans la 
population générale 

Bacon, Hepatology 2011



Pénétrance de l’homozygotie C282Y



Recommandations pour le dépistage



Recommandations pour le diagnostic (1)





Quantification de la surcharge
en fer par IRM

Foie normal Surcharge majeure



Recommandations pour le diagnostic (2)



Surcharge en fer hépatique au cours de 
l’Hémochromatose





Recommandations pour le diagnostic (2)



Algorithme diagnostique génétique



Recommandations pour la prise en charge





Effets thérapeutiques des saignées
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Evaluation de la surcharge en fer (60 ± 35 mois)

Avant TH Après TH p

% saturation Tf 68 ± 30 % 28 ± 8,5 % 0,021

Hepcidine 1,61 ± 3,6 nmol/L 13,2 ± 8,1 nmol/L 0,006

(N 4 -30)

Concentration 
hépatique en fer 
(IRM)

Normale : 9/11
Modérément élevée : 1/11
Elevée 1/11 (sphérocytose)

Bardou-Jacquet, Hepatology 2013

Transplantation hépatique pour 
hémochromatose
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