Aide au diagnostic

Avant d'engager des tests génétiques pour rechercher une

maladie rare du métabolisme du fer, il convient

- de controler plusieurs fois le bilan martial dans de bonnes
conditions

- d'intéegrer les anomalies dans leur contexte personnel et
familial

- d’écarter les causes acquises d’hyperferritinemie.



HYPERFERRITINEMIE Inflammation CRP

NES . Cvtol ASAT-ALAT
Haptoglobine Anemie XI° V-"Ie GGT-VGM
Réticulocytes Transfusions g coo Sevrage

S. métabolique IMC-TA
0 HDL-LDL
. TG-Glucose
Traiter &
SATURATION contréler
TRANSFERRINE
Test HFE Stock en fer ?
(C282Y) < f& »  IRM- Biopsie - Saignées
Autres génotypes C282Y ++

Stock en fer ? .
IRM — Biopsie - Saignées > 100 umol/g 50-100 pumol/g < 50 umol/g

/\

[Cirrhose — Dysmyélopoiese compensée]

/ \

< 100 pmol/g > 100 umol/g*

Autre cause HJV - HAMP

Non génétiques RTf2 - HFE rares
Ferroportine B
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HAMP: hepcidine - HJV: hémojuvéline - HSD: hépatosidérose dysmétabolique - RTf2: récepteur de la transferrine 2. En italiques: atteintes génétiques (récessive / dominante)
* Ou nombre de grammes de fer soustrait par saignées au moins bimensuelles : 3 g chez 'homme et 2 g chez la femme (1 | de sang = 0,5 g de fer)



Caractéristiques des principales anomalies génétigues du metabolisme
du fer (par ordre décroissant de fréquence)
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