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 Ce guide a été réalisé par le Pr Édouard Bardou-Jacquet, qui dirige le Service des 

Maladies du Foie au CHU de Rennes et coordonne le centre de référence pour 

l’hémochromatose. L’objectif principal de ce guide est d’assurer une harmonisation 

dans le codage des maladies liées à l’hémochromatose sur la plateforme BaMaRA. 

Cela permettra une meilleure standardisation des données, facilitant ainsi leur 

utilisation pour la recherche, le suivi des patients, et les analyses épidémiologiques.



Catégorie ORPHA



Hémochromatose héréditaire rare

 Surcatégorie qui regroupe toutes les formes rares d’hémochromatose

 Donc si on ne peut pas préciser par l’un des sous groupe i) HFE symptomatique, ii) non associée à HFE, iii) digènique



Hémochromatose HFE forme symptomatique

Hémochromatose HFE C282Y homozygote avec une présentation clinique atypique car sévère (= atteinte 

organique hépatique, pancréatique, cardiaque, articulaire)



Hémochromatose non associée à HFE

Surcharge en fer avec 2 variants dans le même gène impliqué dans le métabolisme du fer et autre que HFE 

(Donc toutes les formes liées à HAMP, HJV, TFR2, TF, SLC40A1, BMP6 etc) certain code spécifique existe 

pour certains gènes cf infra 



Hémochromatose non associée à HFE

Pathologie spécifique dans ce sous groupe : TFR2



Hémochromatose non associée à HFE

Pathologie spécifique dans ce sous groupe : HJV-HAMP



Hémochromatose non associée à HFE
Pathologie spécifique dans ce sous groupe : Ferroportine



Hémochromatose digénique

Surcharge en fer avec 2 variants dans des gènes différents impliqués dans le métabolisme du fer 


