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La hemocromatosis (HC) es una enfermedad por depo-
sito de hierro, secundaria a un trastorno genético que se
hereda como un rasgo autosémico recesivo. Es la forma
primaria de muchas condiciones que los autores denomi-
nan enfermedades por sobrecarga de hierro. Su prevalencia
varia de un pais a otro y dentro de un mismo pais depen-
diendo de los estudios en familias, poblaciones y analisis
clinicos y patoldgicos. Es de mayor prevalencia en pobla-
ciones caucasicas (5a 10/1000 ). Se ha estudiado poco en
regiones latinoamericanas.

Se sabe que el defecto esta localizado en el brazo corto
del cromosoma 6 y en estrecha relacion con el locus HLA-
A (A3, B14, B17) y en estudios desde 1996 se han ubicados
dos mutaciones del gen HFE (C282Y y H63D), como las
responsables de la HC hereditaria y se conoce que este
defecto facilita la mayor absorcion de hierro en la parte
proximal del intestino delgado (duodeno-yeyuno) por me-
canismos todavia no bien conocidos. Los estudios sobre
los distintos tejidos han demostrado que el depodsito de
hierro en multiples o6rganos (higado, pancreas, corazon,
hipofisis, etc.), se debe a que la alteracion genética también
existe en ellos.

El problema que se presenta con el diagnodstico en HC es
que el clinico no lo sospecha al comienzo de su evolucion
y en algunas oportunidades sélo cuando aparecen los
primeros sintomas: letargia, debilidad, artralgias, pérdida
de la libido, para después si pensar en ella cuando en la
historia natural se expresa por hepatopatia (estados
precirroticos, como la fibrosis, la cirrosis y las alteraciones
de pruebas hepaticas), por cardiopatia (insuficiencia car-
diaca), cambios en la piel (color azul-bronceado), conjun-
tamente con las modificaciones en el metabolismo glucidico
(resistencia a la insulina, intolerancia a la glucosa o diabe-
tes mellitus, DM) constituyen la condicion denominada

desde 1895 por P. Marie como diabetes bronceada y a la
cual se han dedicado estudios para establecer la interrelacion
entre las dos enfermedades.

Es indispensable realizar un diagnostico precoz a través
del tamizaje, tanto de la HC como de la DM antes de los 40
afios, en personas aparentemente sanas o que tengan fami-
liares que hayan sufrido una u otra enfermedad. La HC
tiene las siguientes investigaciones para realizar un diag-
nostico aun en estados muy tempranos de la condicidn;
ellas son: saturacion de transferring ferritina sérica, hierro
sérico, determinacion de la mutacion del gen HFE y biopsia
hepatica. En el caso de la DM, con estudios como la resis-
tencia a la insulina, la intolerancia glucosada, la presencia
del sindrome metabdlico; si existen alteraciones conjuntas
podréd conocerse la posibilidad evidente de un diagnoéstico
precoz de DM y su interrelacion también con diagnostico
precoz de la HC

Conocida, sin embargo, es la aparicion de DM como
complicacion en la evolucion ya tardia de la HC. La DM en
asociacion con HC tiene ciertas caracteristicas: la DM se
debe a lesiones pancreaticas histopatoldgicas severas, no
solo de las células B, sino por la presencia de fibrosis y
otros cambios causados por el deposito de hierro en el
organo. La DM en su forma clinica completa esta asociada
a la cirrosis de la HC. La DM se comporta como una forma
tipo 2 y es de dificil control si el pancreas es totalmente
dafiado por el depdsito de hierro; por otra parte mejora y es
de facil control al realizar tratamiento especifico de la HC a
través de la flebotomia. Los estudios son controvertidos
porque no se ha podido establecer la relacion genética entre
las dos entidades.
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