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| - Le cas soumis

* Données cliniques
* Homme de 45 ans
* Asthénie
* Perturbations biologiques
* Cytolyse : ASAT : 133 et ALAT : 148

* Cholestase : GGT : 462 et PA: 159
* Ferritinémie : 4200 uG/L et coefficient de saturation de la transferrine : 88 %

L'IRM : charge hépatique en fer : 310 uMol/G (N < 40)
Elastométrie : a 16 Kpa

II > Ponction biopsie hépatique



Fibrose



Perls : surcharge en fer



Perls : surcharge parenchymateuse



Perls : dépbts sidériques portaux



Perls : nodule dépourvu vs appauvri en fer



Il - Le diagnostic proposé

* HEmochromatose génétique HFE 1
 Confirmée
* Données génétiques
* Mutation C282Y homozygote

* Avec
* Cirrhose
 Nodule dépourvu en fer

* Traitement
* Saignées
e Désaturation
* Mais perdu de vue !



1l - Les surcharges hépatique en fer

* Moyens d’analyse
* Biologie
* Ferritine
e Coefficient de saturation

* Radiologie 10 umol/g 200 umol/g

* IRM avec séquence spécifique
* Analyse foie et rate




1l - Les surcharges hépatique en fer

* Moyens d’analyse

* Pathologie
* Coloration de Perls
* Fe?

* Autres
* Tirmann-Schmeltzer
(Fe 2* et Fe 3Y)



Dépbts sidériques hépatoytaires

Hémosidérine Ferritine



Description

* Répartition lobulaire

* Gradient décroissant des zones 1
vers les zones 3




Description

e | ocalisation cellulaire

* Hépatocytes
* « Grains » d’'hémosidérine
* Topographie péri canaliculaire

e Cellules sinusoidales
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Description

* Répartition sub-cellulaire

* Préedominance des dép6ts au
contact du canalicule biliaire




Dépots mixtes Dépots mésenchymateux



Autres lésions

* Nodule dépourvu de fer (NDF)

* Moins de fer que le foie adjacent

e OMS : NDF sont des lésions
prénéoplasiques

* Mais
* Fer = marqueur !

Digestive System Tumours (5th ed.) //Tumours of the liver and intrahepatic bile ducts



https://tumourclassification.iarc.who.int/chapters/31
https://tumourclassification.iarc.who.int/chapters/31/74

Inclusions nucléaires

* Inclusions décrites
* Hémochromatose genétique
* [ thalassémie

e Tissu cérébral
* Ferritinopathie
* Modeles animaux

e Ferritine intra nucléaire

HFE 1



Inclusions cytoplasmiques

* Inclusions décrites
* Hémochromatose genétique
* [ thalassémie

* Signification
* Inconnue

HFE 1



Ferrugination

* Aspect décrit
* [ thalassémie
e Pourtour méditerranéen

* Dépots sidériques au niveau des
fibres élastiques

R thalassémie



Effet des saignées

Avant saignées Apres 1 an de saignées



IV - Les étiologies

Parenchymateuse Mésenchymateuse
Hémochromatose HFE 1 a HFE3 Transfusions
Dysmyélopoiese Syndrome inflammatoire

Acéruléoplasminémie

Mixte

Béta thalassémie
HFE 4
Stéato-hépatite non alcoolique
Dysmyélopoiese avec transfusions



R thalassémie
HFE 4 NASH




V - Les problemes

* Dépots hépatocytaires sur un foie non cirrhotique

* Les hémochromatoses HFE 1 a HFE 3
* Diagnostic clinique et génétique !

* Acéruléoplasminémie
* Diagnostic clinique, biologique et génétique !



u est ’hémochromatose HFE 1 ?



