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CRITERIOS DIAGNOSTICOS
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Resumen

Descripcion del caso: Varon de 65 anos en estudio de microhematuria por su médico de atencion
primaria. Consulta por astenia y pérdida de peso en los ultimos meses. En un nuevo analisis se
objetiva ferritina elevada. Tras este episodio, presenta ITU acompafada de fiebre mantenida y dolor
en hipogastrio irradiado a regién lumbar. Durante su seguimiento ambulatorio se observa
persistencia de ferritina elevada, manteniéndose el valor del IST, reactantes fase aguda, perfil
hepatico y hemograma dentro de la normalidad. Niveles de hierro sérico < 150 pg/dl. Antecedentes
personales de interés: Fumador.

Exploracion y pruebas complementarias: ACP: sin hallazgos patoldgicos. Abdomen: blando y
depresible, no masas, hepatomegalia de 1 través no dolorosa a la palpacion. No adenopatias.
Pruebas complementarias en AP: ecografia abdominal y Rx de térax sin alteraciones patoldgicas.
Analitica: destacan valores de ferritina > 300 ng/ml e IST normal.

Orientacion diagnodstica: Hemocromatosis.

Diagnostico diferencial: Causas mas frecuentes de hiperferritinemia: sindrome metabdlico,
enolismo, hepatopatias, inflamacion, hemocromatosis, neoplasias, sindrome hiperferritinemia-
cataratas.

Comentario final: La hemocromatosis se caracteriza por aumento de la absorcion intestinal de
hierro y acumulacion posterior en los tejidos. Es el trastorno genético mas frecuente, estando la
mayoria de pacientes asintomaticos. Para su diagnodstico, estd indicado el estudio genético si la
saturacion de transferrina es > 45%. La ferritina es un reactante de fase aguda, razon por la cual el
aumento del IST es la mejor herramienta para el diagndstico temprano. Por tanto una ferritina >
400 ng/mL en varones, y a 300 ng/mL en mujeres proporciona una evidencia adicional para el
diagnoéstico. Nuestro paciente presentd normalidad del IST en todas las analiticas de seguimiento,
sin embargo, dado que los niveles de ferritina persistian elevados, a pesar de no cumplir los criterios
diagndsticos, se decidi6 remitir a digestivo que solicitd estudio genético siendo heterocigoto para
C282Y y H63D.
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