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Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 58 afos, AP: DM2 (2004). Intervenciones quirurgicas:
hidrosadenitis y varicocele. AF: madre fallecida por cancer de pancreas, padre cancer de pulmoén.
Acude a consulta por resultados de analitica control de su DM, observandose mal control de DM
(HbA,. 9,1%) y llama la atencion cifras elevadas de ferritina y transaminasas. Se revisan analiticas
previas detectandose en las 4 ultimas determinaciones, desde el 2011 a 2017, ferritinas elevadas
entre 987 y 1.119 ng/dl y leve pero mantenido aumento de transaminasas. Ante la sospecha clinica,
explicamos al paciente la necesidad de complementar con ecografia abdominal y posible valoracion
en consulta de consejo genético.

Exploracion y pruebas complementarias: Examen fisico sin hallazgos relevantes. Afio 2011:
ferritina 987 ug/dl, transferrina 278 mg/dl, GOT 67 U/l, GPT 62 U/l. Afio 2012: ferritina 1.119 pg/dl,
GOT 41 U/, GPT 69 U/l, GGT 66 U/1. Afio 2016: ferritina 1.033 nug/dl, hierro sérico 93 mgy/dl,
transferrina 289 mg/dl, saturacion de transferrina 32%. Ecografia abdominal: higado de tamafio
conservado y bordes lisos con incipientes rasgos morfoldgicos hepatopatia cronica, parénquima muy
ecogénico, con atenuacion de los ecos en profundidad que limita su valoracién, compatible con
esteatosis evolucionada. No se visualizan LOES a la porcion accesible. Vesicula normodistendida.
Vias biliares no dilatadas. Area pancreética accesible sin hallazgos. Bazo y rifiones sin alteraciones.
No liquido libre intraabdominal.

Juicio clinico: Probable hemocromatosis primaria.

Diagnostico diferencial: Hepatopatia alcohdlica. Exceso de ingesta de complementos de hierro.
Aceruloplasminemia

Comentario final: La hemocromatosis es una enfermedad debida a la sobrecarga progresiva y
potencialmente grave del hierro en el organismo. Puede ser primaria (de causa genética autosémica
recesiva por la herencia del gen HFE) o secundaria (adquirida debido al acumulo de hierro por
trasfusiones). La hemocromatosis hereditaria (HH) es una de las enfermedades genéticas mas
frecuentes en personas de raza blanca. Se transmite de padres a hijos y la pueden sufrir una de cada
500-1000 personas en Espana. Las complicaciones mas frecuentes son cirrosis hepatica, diabetes
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mellitus, artritis, miocardiopatia e hipogonadismo. La afectacién clinica suele darse a partir de los
50 afios. No esta indicado el cribado rutinario con pruebas genéticas en la poblacién general. En la
practica, los niveles altos indice de saturacion de transferrina (IST) y ferritina son los que disparan
la alarma y orientan hacia el diagnostico, sin embargo niveles de ferritina sérica de 1.000 ug/l o
superiores sugieren de forma contundente la posibilidad de presentar dafio hepatico, por lo que en
esta situacion debe recomendarse al paciente la realizacion de biopsia hepatica para descartar una
cirrosis/fibrosis hepatica. La elevacion de la ferritina sérica no es especifica de la HH y puede estar
alterada en otras situaciones, por lo tanto, esta prueba se utiliza conjuntamente con el IST para
sugerir el diagnostico, aconsejandose el estudio genético con IST >45% y ferritina normal o elevada.
El diagndstico y tratamiento precoces pueden eliminar la sobrecarga de hierro, prevenir el dafo de
los érganos y permitir que los pacientes tengan una vida normal y productiva, incluso si los dafios
organicos ya se han producido, el inicio del tratamiento suele ralentizar mucho la progresiéon de sus
complicaciones.
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