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Resumen

Descripcion del caso: Se trata de una paciente de 55 afnos con antecedentes personales de
trastorno ansioso-depresivo, sindrome de dolor miofascial en seguimiento por la Unidad del Dolor e
hipotiroidismo. Seguia tratamiento con diazepam, paroxetina, ibuprofeno, pantoprazol y Eutirox.
Niega habitos toxicos. No alergias a medicamentos conocida. Consulta por presentar astenia y
poliartralgias de afios de evolucion.

Exploracion y pruebas complementarias: Exploracion fisica: buen estado general. Vigil,
orientada y colaboradora. Normohidratada y normoperfundida. AC: ritmica sin soplos. AP: MVC sin
ruidos sobreafiadidos. Abdomen: blando, depresible, no doloroso a la palpacion, no masas ni
megalias, no signos de irritaciéon peritoneal. RHA presentes. MMII: IVC leve. No edemas ni signos de
TVP. Aparato locomotor: no hematoma, no inflamacién ni deformidades. Dolor a la palpacion de
articulacion MCF e IFP derechas. Movilidad y sensibilidad conservadas. Hemograma: Hb 15,8 g/dl,
Hto 45,4%, VCM 107,7 fl, HCM 37,4 pg. Series blanca y plaquetaria normales. VSG 21 mm/12 hora.
Coagulacién: normal. Bioquimica: funcion renal, hormonas tiroideas e iones normales. Fe 316 ug/dl,
Colesterol total 399 mg/dl, HDL-col 140 mg/dl, LDL-col 100, TG 153 mg/dl, GOT 49 Ul/l, GPT 33 UI/],
GGT 306 UI/], folato 14,93 ng/ml. Sideremia: ferritina 478 ng/ml, transferrina 276 mg/dl, IST 91%.
Inmunomicrobiologia: VHA acs, VHB acs., HIV ag negativos. Genética: portadora en homocigosis
C282Y. Rx mano derecha: incipientes signos artrésicos degenerativos. ENG: sin alteraciones de
valoracion patoldgica. Tras resultados de pruebas complementarias y con la sospecha de diagnostico
de hemocromatosis, derivamos a la paciente al Servicio de Aparato Digestivo para ampliar estudio,
donde le realizaron una ecografia abdominal con doppler hepético, con diagndstico de quiste simple
cortical en rifion derecho, sin datos de hepatopatia, y estudio genético (portadora en forma
homocigota de la mutacion C282-Y del gen HFE).

Juicio clinico: Hemocromatosis hereditaria relacionada con el gen HFE (homocigosis C282-Y).

Diagnostico diferencial: Hemos realizado el diagnostico diferencial de esta entidad, en varias
fases: en la primera fase hemos solicitado analitica general, para descartar procesos oncoldgicos,
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sindrome constitucional etc. y en una segunda fase ante la macrocitosis, enzimas hepaticas elevadas,
solicitamos IST por probable hemocromatosis. En tercer lugar derivamos al Servicio de Aparato
Digestivo para descartar otras causas de sobrecarga férrica secundaria (talasemia mayor, HVB,
HVC, enfermedad hepatica alcoholica, enfermedad de higado graso no alcohdlico...) y confirmar el
diagndstico de hemocromatosis.

Comentario final: El interés clinico del presente caso viene determinado por varios motivos: por la
prevalencia genotipica de esta enfermedad (1-10/1.000). Aumenta el riesgo de eventos
cardiovasculares. Es cofactor tanto del hepatocarcinoma, colangiocarcinoma y de otros tumores
(CCR, cancer de mama, mieloma multiple). Favorece el papel patogénico de las enfermedades
neurodegenerativas, asi como de los trastornos del movimiento.
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