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Evaluacion del estado en la reserva neonatal de hierro y las mutaciones del gen HFE

Resumen

Introduccidn: Se presenta la evaluacion de la asociacion entre la reserva de hierro (Fe) y los
polimorfismos del gen de la hemocromatosis (HFE) en neonatos de alto riesgo perinatal.
Métodos: Se incluyo una serie de neonatos de alto riesgo perinatal en los que se evalud la
reserva de Fe con la medicion de la ferritina sérica (FS). Se dividieron en tres grupos: sobrecarga
de Fe (SoFe), con FS >1,000 pg/l; reserva normal de Fe, con FS de 154-1,000 pg/l; y reserva
baja de Fe, con FS <154 pg/l. Mediante PCR en tiempo real se buscaron las mutaciones C282Y,
H63D y S65C del gen HFE.

Resultados: Se estudiaron 97 neonatos. De ellos, 24 casos presentaron SoFe (proporcion 0.247)
y FS de 1,789 ng/l (IC 95% 1,376-2,201); 36 casos, reserva normal de FS (0.371), FS de 461 pg/l
(389-533); y 37 casos, reserva baja de FS (0.381) y FS 82 pg/l (69-96). No hubo casos detectados
para las mutaciones C282Y o S65C. Se identifico la variante H63D HFE en 18 neonatos (frecuencia
génica de 0.185): la condicion de heterocigoto (H63D/WT) en doce casos (frecuencia génica
0.124) y de homocigoto (H63D/H63D) en seis casos (frecuencia génica 0.062). La frecuencia
alélica de H63D fue de 0.092. Los variante H63D HFE no mostro asociacion con los neonatos de
reserva normal de Fe contra reserva baja (OR 1.2; IC 95% 0.3-4.3) ni los de reserva normal contra
neonatos con SoFe (OR 2.5; 0.7-9.2).

Conclusiones: Cerca del 25% de neonatos de alto riesgo tendra sobrecarga de Fe. AlGn con el
posible sesgo de seleccion, las variantes del gen HFE no influyen sobre el estado de la reserva
de Fe.
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Figure 1 Distribution of serum ferritin values according to the
H63D allele of the HFE gene. WT, natural allele; H63D, mutated
allele.












