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Emocromatosi ereditaria
Rilevazione qualitativa mutazioni:

187C>G (H63D) , 845G>A (C282Y) e 193A >T (S65C) nel gene HFE

L’emocromatosi ereditaria è una malattia genetica caratterizzata da un eccessivo assorbimento di ferro 
da parte dell’intestino e da un suo accumulo in alcuni organi e tessuti, in modo particolare nel fegato.
L’ereditarietà è autosomica recessiva con una frequenza nella popolazione caucasica che va da a 1 su 
200 a 1 su 400 per gli omozigoti e da 1 su 8 a 1 su 10 per gli eterozigoti portatori. In genere, nei maschi i 
primi disturbi compaiono intorno ai 40 anni; raramente alcuni manifestano segni clinici intorno ai 20 anni 
(emocromatosi giovanile). I sintomi vengono spesso confusi con quelli di altre patologie.
Il 90% dei soggetti affetti da emocromatosi ereditaria presenta due mutazioni “missenso”, H63D e C282Y,
nel gene HFE (locus cromosomico 6p21.3) che codifica per una proteina coinvolta nella regolazione 
dell’assorbimento del ferro. L’87% dei soggetti affetti da emocromatosi ereditaria è costituito da omozigoti 
C282Y/C282Y, il 3% da eterozigoti composti C282Y/H63D, l’1% da omozigoti H63D/H63D, il 4% da eterozigoti 
composti H63D/mutazione da identificare. Nel 6% dei casi le mutazioni nel gene HFE non corrispondono né
a H63D né a C282Y e sono identificabili mediante screening di tutto il gene.

Il test molecolare per l’emocromatosi rappresenta un ottimo strumento per diagnosticare la malattia sia 
in individui che già presentano segni clinici, che in soggetti asintomatici.
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Campione bioptico del fegato di 
un soggetto con con emocromatosi
ereditaria. 
La colorazione con il blu di Prussia
rivela diffusi depositi di emosiderina
all'interno delle cellule epatiche. 
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Analisi delle mutazioni 187C>G (H63D) , 845G>A (C282Y) e 193A >T (S65C) nel gene HFE 
mediante sequenziamento. 
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Post-natale in soggetti con alterato metabolismo del ferro o sospetta emocromatosi ereditaria, 
parenti asintomatici di soggetti con emocromatosi ereditaria
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