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160/2200 - Aumento de peso como manifestacion de hemocromatosis
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Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 45 afios, sin antecedentes personales ni familiares de interés ni habitos
toxicos, que consulta por aumento de peso (7 Kg) en 2 meses, junto con astenia, polimialgiasy dipepsia. No
refiere alopecia, artritis, impotencia eréctil, ni cambios del ritmo intestinal. Neg6é consumo de farmacos o
cambios sustanciales en el tipo de dieta. Pareja estable.

Exploracion y pruebas complementarias. Bronceado, cuello normal, TA: 140/70 mmHg. ACR normal, ABD
con hepatomegalia de 2-3 traveses de dedos con borde duro y denso. Neuroldgico normal. La bioquimica
mostré diabetes (glucemiabasal 174 mg/dl), creatinina, ionesy filtrado glomerular normal,
hipertrigliceridemia (250 mg/dl) y elevacion de transaminasas (ALT/GPT 202, AST/GOT 65, GGT 220,
bilirrubinay fosfatasa alcalina normales). Hipotiroidismo subclinico con Ac-TPO positivos, hemograma
normal. Metabolismo del hierro; ferritina de 800 con sideremia normal. Estudio de coagulacion normal. PCR,
V SG, serologia hepéticay VIH y celiaquia negativos. Sedimento con glucosuria 1.000 e indicios de cetonas.

Juicio clinico: Sospecha de hemocromatosis.

Diagnostico diferencial: Dado que la sintomatologia que presentaba el paciente erainespecificay por otro
lado muy prevalente, el diagndstico de presuncion se basd fundamentalmente en la exploracion fisicay
analitica (hipertransaminasemia sin colestasis y ferritina elevada), solicitandose una segunda analitica.
Causas hepdticas: 1. Farmacos y toxicos. descartandose en base ala historiaclinicay relacion GPT/GOT 1.
2. Hepatitis viricas que quedaron descartadas por |a serologia. 3. Esteatosis/esteatohepatitis no acohdlica:
causa mas frecuente de hipertransaminasemia en adultos. Inicialmente no pudo ser descartada. 4. Hepatitis
autoinmunes. se ampli6 el estudio con anticuerpos (ANA, anti-LMK, antimitocondriales) y proteinograma. 5.
Hemocromatosis: el segundo estudio mostro IST de 64%, confirmando el diagndstico de presuncion. 6.
Déficit de afa-1 antitripsina: no sintomas respiratorios ni colestasis disociada, proteinograma. 7. Enfermedad
de Wilson: se solicito ceruloplasmina. Causas extrahepéticas: 1. Enfermedad celiaca; serologia negativa. 2.
Hemdlisis. hemogramayy bilirrubina normales. 3. Miopatias o gercicio intenso: CPK en el segundo estudio,
normal. 4. Hipotiroidismo, diabetes, insuficiencia suprarrenal (este Ultimo poco probable por presentar iones
normales). 5. Sarcoidosis. 6. Enfermedades de las vias biliares. no patron de colestasis (FA y bilirrubina
normal). 7. Neoplasias con metastasis: LDH normal.
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Comentario final: Seindicé dieta evitando alimentos con alto contenido en hierro y metforminay se derivo a
digestivo con sospecha de hemocromatosis, mientras se ampli6 estudio analitico. Posteriormente, el paciente
aporté mas informacién refiriendo que lo habia consultado con su hermano y éste le habia comentado que
teniauna alteracion en e hierro. A nivel hospitalario, laRMN hepética mostro concentracion de FE hepatico
= 53,92 mol fe/gr, lo cual implica una sobrecarga moderada (rango de 40-79 mol Fe/gr). A los seis meses, €l
paciente se encuentra mejor, disminuyendo de peso y no precisando otras terapias por e momento.
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