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co genético permite estudiar la existencia de la enfermedad en los familia-
res, incluso con cifras bajas de ferritina en sangre periférica. A continua-
cién se comenta el caso de una paciente que en el momento del diagndsti-
co de la enfermedad presentaba unas cifras muy bajas de ferritina.

Mujer de 46 afios que fue estudiada en nuestra consulta por ser hermana
de un enfermo diagnosticado previamente de hemocromatosis primaria.
La paciente presentaba ocasionalmente artralgias inespecificas y ardor
epigdstrico, sin otros sintomas de interés. No bebia alcohol, no habia re-
cibido transfusiones ni realizado acupuntura, no tenia tatuajes, habia do-
nado sangre en 12 ocasiones y presentaba menstruaciones muy abun-
dantes. En la exploracion fisica no habia datos de interés.

En cuanto a los datos analiticos cabe destacar: hematies, 4,33 x 106/ul;
hemoglobina, 14,4 g/dl; VCM, 95,1 fl; leucocitos, 7,24 x 10%/ul (férmu-
la normal); plaquetas, 261 x 10°/ul; actividad de protrombina del 86%;
glucosa, 93 mg/dl; creatinina, 0,8 mg/dl; colesterol, 188 mg/dl; triglicé-
ridos, 83 mg/dl; GGT, 16 U/l; GOT, 8 U/l; GPT, 7 U/I; bilirrubina, 0,3
mg/dl; proteinas, 6 g/dl; hierro sérico, 158 pg/dl; transferrina, 161
mg/dl; indice de saturacion de transferrina > 70%; ferritina, 3,7 ng/ml
(normal: 15-300 ng/ml), y concentraciones de porfirinas normales. En el
estudio genético se evidenci6 HLA-A3 positivo y homocigosis del
C282Y. Se realizaron ecografia abdominal, electrocardiograma y radio-
graffas de manos y rodillas, que no mostraron alteraciones. En la reso-
nancia magnética nuclear (RMN) se evidenciaban cambios de sefial que
indicaban sobrecarga férrica en el higado. Por otra parte, se descartd
cualquier causa de hemorragia digestiva.

Su hermano tenia la misma determinacion genética, leve alteracion he-
pdtica, concentraciones elevadas de ferritina y seguia tratamiento con
sangrias periddicas. Con estos datos (genética compatible, historia fami-
liar, cambios indicativos de sobrecarga férrica en el higado en la RMN y
marcada elevacion del indice de saturacién de transferrina), parecia ra-
zonable diagnosticarla de hemocromatosis primaria. Desde entonces la
paciente es seguida en nuestras consultas.

La hemocromatosis primaria es una enfermedad genética que, en un
gran porcentaje de casos, se debe a la mutacién del gen HFE en la posi-
cién C282Y o, en menor medida, en la H63D, sin que pueda descartarse
la existencia de otras mutaciones en una minoria de casos'. Se produce
una mayor absorcién intestinal de hierro, que a lo largo de los afios se
acumula gradualmente en diversos érganos hasta ocasionar, si no se tra-
ta, diversas alteraciones como cirrosis, diabetes, artropatia o disfuncion
sexual'. El diagndstico se basa fundamentalmente en el estudio genético
y en datos analiticos, pues los datos clinicos aparecen tras varias déca-
das de enfermedad. Un dato analitico muy ttil es el indice de saturacion
de transferrina?, siendo complementarios las concentraciones séricas de
hierro y ferritina, que son menos especificas, pues ambas se pueden ele-
var en otras muchas situaciones clinicas. Los casos de hemocromatosis
primaria con ferritina normal no son muy frecuentes, pero tampoco ex-
cepcionales’, y suelen ocurrir mds en mujeres (debido a las pérdidas por
menstruacion) y en pacientes mds jovenes (hemocromatosis temprana),
ya que en éstos la enfermedad adn no ha progresado lo suficiente. Sin
embargo, los casos de hemocromatosis primaria con valores tan bajos
de ferritina sérica (3,7 ng/ml) son bastante inhabituales* en el momento
del diagnéstico (por tanto, en pacientes no tratados), sobre todo a la
edad de 45 afios. De hecho, es facil pensar que un paciente con ferritina
baja y hierro e indice de saturacion de transferrina elevados debe corres-
ponder a una ferropenia que estd siendo tratada con hierro y no a una
hemocromatosis primaria*. De ahi la importancia de no fiarse de los da-
tos analiticos y realizar la determinacién genética siempre que haya sos-
pecha de enfermedad o en los familiares de primer grado®.

Algunos casos de hemocromatosis con ferritina normal o ligeramente
baja se pueden deber a un déficit de 4dcido ascérbico’, pero la mayoria
ocurre generalmente en pacientes jovenes, en mujeres o en situaciones
de pérdidas crénicas o de donaciones continuadas. Por supuesto, las ci-
fras de ferritina suelen estar bajas también en los enfermos ya tratados
con sangrias repetidas.

Este caso nos sirve para llamar la atencién sobre las precauciones que
deben tomarse respecto a las concentraciones séricas de ferritina y tam-
bién sobre la importancia del interrogatorio inicial para investigar posi-
bles pérdidas de sangre que, como en este caso (menstruaciones muy
abundantes y donaciones repetidas), muy probablemente explican estos
bajisimos valores de ferritina en una paciente con hemocromatosis pri-
maria no tratada.
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