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Muerte subita y hemocromatosis
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La muerte stbita (MS) puede suponer la primera manifestacién
clinica de algunas enfermedades. Su presentacion inesperada
y la diversidad de causas hacen imposible instaurar medidas de
cribado en la poblacién general para prevenirla. Si bien, en al-
gunas de las enfermedades que pueden debutar con MS, como
ocurre con la hemocromatosis, si se plantea la posibilidad de
cribado, aunque no se han establecido claramente las directri-
ces para su realizacién en la poblacion general *.

104 Rev Clin Esp. 2007;207(2):100-5



CARTAS AL DIRECTOR

Se expone el caso de un varén de 43 afos que presentd una
MS extrahospitalaria. El paciente no mostraba antecedentes pa-
tologicos de interés ni tomaba medicacion de forma habitual.
A su llegada a nuestro Hospital, el paciente se encontraba en
situacién de parada cardiorrespiratoria, procediéndose a rea-
nimacién cardiopulmonar, con intubacién orotraqueal y desfi-
brilacién al objetivarse en el monitor la existencia de fibrilacion
ventricular. Una vez recuperado el paciente, la exploracién fi-
sica no revel6 alteraciones. En las exploraciones complemen-
tarias se objetivo elevacion de creatinkinasa (CK) v su fraccion
CK-MB (atribuible a los choques eléctricos administrados). La
radiografia de térax mostr6 cardiomegalia y en el ecocardio-
grama se objetivd dilatacion del ventriculo izquierdo con de-
presién moderada de la contractilidad, sin lesiones valvulares
asociadas. Se realizdé un estudio hemodinamico que revelé6 la
dilatacion del ventriculo izquierdo con fraccién de eyeccion del
35%, sin observarse lesiones en las arterias coronarias. Una
vez desechado el origen isquémico y valvular de la miocardio-
patia dilatada, se comenzaron a investigar causas toxicas y me-
tabdlicas. Para descartar la hemocromatosis se solicitd una ana-
litica con metabolismo del hierro que revel6 la presencia de un
marcado aumento de ferritina y del indice de saturacion de trans-
ferrina. El estudio genético confirmé el diagnostico al encon-
trar la mutacion C282Y en el gen HFE. No se evidenciaron
alteraciones secundarias al deposito de hierro en otros 6rga-
nos como hipéfisis, piel, articulaciones o pancreas. Se inici6
tratamiento con sangrias periédicas y se implanté un marca-
pasos desfibrilador. El estudio genético realizado a sus familia-
res demostr6 la misma mutacién en uno de sus hermanos.

La hemocromatosis hereditaria (HH) es la enfermedad genética
mas prevalente e incluso se discute la necesidad de practicar
un cribado poblacional mediante los niveles de saturacién de
transferrina?. La mutacién C282Y es la mas frecuente, asi es-
tudios recientes en nuestro medio muestran que mas del 75%
de pacientes con HH eran homocigotos para esta mutacion .

La presentacion clinica de la enfermedad abarca desde la tria-
da clasica (diabetes, pigmentacién cutédnea y hepatopatia) has-
ta otras con afectacion silente de 6rganos. La afectaciéon car-
diaca suele manifestarse como insuficiencia cardiaca congestiva,
si bien las alteraciones en el sistema de conduccién eléctrica
han sido descritas como causas menos frecuentes de debut *.
Es relativamente frecuente en la préactica clinica el hecho de
etiquetar como idiopética una miocardiopatia dilatada en la que
se han descartado etiologia isquémica, valvular o téxica, como
el alcohol, siendo en estos casos esencial desechar otras cau-
sas como las enfermedades por depésito.

El diagnéstico precoz puede traducirse en un comienzo tem-
prano de tratamiento capaz de revertir el dafio originado en
algunos 6rganos y prevenir la afectacién de otros nuevos. Asi
mismo, el diagnéstico de HH en un paciente ha de llevar in-
variablemente a realizar un estudio genético a sus familiares de
primer grado, permitiendo atajar de forma precoz lesiones ti-
sulares en fase presintomaética.
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