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P-232 - DIAGNOSTICO CASUAL. HEMOCROMATOSIS ASINTOMATICA

M.I. Luna Moreno, L. Ruiz del Moral, L. Mufioz Gonzdlez, M. Pérez Castro, F. Paniagua Gomez y J. Mancera
Romero

CS Ciudad Jardin.

Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 66 afos con los siguientes antecedentes personales: diabetes
mellitus tipo 2 desde hace 6 afios con buen control glucémico, poliartralgias. No habitos toxicos.
Tratamiento habitual: insulina glargina 24 Ul y metformina 1 g/sitagliptina 5 mg un comprimido
cada 12 horas, omeprazol 20 mg/24 h y toma de AINESs si dolor. En estrecho seguimiento desde
Atencién Primaria con realizacion de anélisis periddicos para control glucémico. En uno de dichos
controles se halla de forma casual niveles elevados de hierro sérico y ferritina manteniéndose en las
determinaciones siguientes. El paciente se encuentra asintomatico y niega antecedentes familiares.
Tras persistencia de los datos analiticos, se deriva a Medicina Interna para estudio por sospecha de
hemocromatosis.

Exploracion y pruebas complementarias: Buen estado general. Coloracion de piel y mucosas
dentro de la normalidad. Normotenso y eupneico. Auscultacidon cardiorrespiratoria normal. Abdomen
blando y depresible sin palpacion de masas ni megalias. No se objetivan edemas. En tltima analitica
de control realizada en Atencidon Primaria destaca Fe 218 pg y ferritina 1.225 ng/mL, Hb 14,6 g/dL,
Hto 44%. Glucosa 88 mg/dL con HbAlc 6,2%. Perfil hepatico y sisteméatico de orina normales. Desde
Medicina Interna se confirma mantencion de hipersideremia (Fe 207 jg) y niveles elevados de
ferritina (1.304 ng/mL) con transferrina 161 mg/dL e indice de sat. transferrina 91,84% (niveles por
encima de 55% muy sugerente de hemocromatosis). Dado que la patologia que sospechamos puede
relacionarse con ciertas situaciones clinicas (diabetes mellitus, fibrosis o cirrosis hepatica,
miocardiopatia, déficit de gonadotropina...) por acumulo de hierro en diversos érganos, deberemos
dirigir las pruebas complementarias hacia la deteccion de dichos cuadros clinicos y estudio de
posibles causas secundarias de elevacion de Fe. Se completa estudio con marcadores hepaticos y
tumorales, cuyos resultados fueron negativos, ecografia abdominal anodina con higado de tamafio en
limites normales con ecogenicidad parenquimatosa sin alteraciones y ecocardiograma dentro de la
normalidad. ECG: ritmo sinusal a 76 Ipm con trazado normal. Dada la ausencia de hallazgos, se
decide completar el estudio con realizacién de RMN, en la cual se objetivan imagenes compatibles
con hemocromatosis. El paciente se neg6 a realizar biopsia hepética. Estudio genético C282Y y
H63D pendiente. Se recomienda evitar por completo la toma de bebidas alcohdlicas y realizacién de
sangrias periddicas como terapia (500 cc cada 2 semanas) con respectivo control de Hto. Se
recomienda realizacion de estudio en uno de sus hijos que presenta sideremia elevada.

Juicio clinico: Hemocromatosis.
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Diagnostico diferencial: Enfermedades hepaticas crénicas (VHB, VHC, alcoholismo, esteatosis
hepatica), porfiria cutdnea tarda, anemias cronicas con sobrecarga de hierro (incremento de la
ingesta oral, talasemia mayor, sobrecarga postransfusional...).

Comentario final: E1 75% de los pacientes diagnosticados de hemocromatosis se encuentran
asintomaticos en el momento del diagndstico, llegando a éste de forma casual con andlisis de rutina.
En los casos sintomaticos, los cuadros tipicos de presentacion que destacan son: astenia, debilidad,
disminucion de la libido, pérdida de peso, dolor abdominal, artralgias, etc. La determinacion
genética es obligada en el screening familiar, debiendo ser estudiados familiares de ler grado a
partir de los 10 anos.
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