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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 42 anos. Antecedentes personales: trabaja en la construccion.
No habitos toxicos. No FRCV. No intervenciones quirdrgicas. En su situacidon basal hasta hace unos
meses que comienza con astenia y disnea de moderados esfuerzos. No otra clinica acompaiiante.

Exploracion y pruebas complementarias: A la EF: hemodindmicamente estable. Eupneico en
reposo. Buena coloracion de piel y mucosas. ACP: ritmica, murmullo vesicular conservado.
Abdomen: hepatomegalia de 2 traveses. Resto de exploracidn sistémica anodina. EEIl: no edemas ni
datos de tromboembolismo. En analitica: hemograma normal. En bioquimica destaca una elevacion
leve persistente (ya en analiticas previas la presentaba) de la GOT y GPT, siendo el resto normal.
ECG: RS a 70 Ipm. No alteraciones de la repolarizaciéon. Rx de térax: indice cardiotoracico en el
limite. En estudio inicial de hepatopatia crénica: en coagulacién presenta actividad de protrombina
del 65%, serologia virus hepatitis negativa. Perfil de hierro: ferritina >1000ng/ml e IST de 75%.

Juicio clinico: Hepatopatia cronica metabdlica.

Diagnostico diferencial: Otras causas de hepatopatia cronica: alcohdlica, farmacos, viral,
esteatosis no alcohdlica y otras causas de hepatopatia metabdlicas (autoinmune, Wilson). Causas
extrahepaticas: enfermedad tiroidea, muscular, celiaquia.

Comentario final: La hemocromatosis se trata de una enfermedad metabdlica de transmisiéon
autosémica recesiva. La mutacion del gen HFE es el mas frecuente. Nuestro paciente era
homocigoto para la mutacion C282Y/ C282Y que se encuentra entre el 57 y el 93% de los casos.
Puede provocar ademas de la afectacion hepatica (cirrosis), miocardiopatia, afectacion articular,
gonadal, alteraciones cuténeas y pancreatica. Su tratamiento de eleccion son las flebotomias.
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