Semergen. 2015;41 (Espec Congr):1999

SEMERGEN !

Medicina de Familia. SEMERGEN

https://www.elsevier.es/semergen

160/2395 - Hiperferritinemia como expresion genética

E. Franco Daza?, SI. Roncero Martin®, A. Sanchez de Toro Gironés®, M.F. Galvis Padillad, A.A. Ruiz-Risuefio Montoya€, C. Ramallo
Holgadof, L.S Bariagastad, J.J. Alcaraz Rivad", C. Alcaraz Conesal y M.R. Jiménez Guerrerd

aMédico Residente de 4° afio de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud San Javier. Murci a.PMédico Residente de 2° afio
de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud San Javier. Murcia. “Médico Residente de 1 afio de Medicina Familiar y
Comunitaria. Centro de Salud San Javier. Murcia. 9Médico Residente de 4° afio de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de
Salud San Antén. Cartagena. Murcia. @Médico de Familia y Médico Residente de 4° aiio de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro
de Salud San Javier. Murcia. fMédico Residente de 4° afio de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud Torre Pacheco Este.
Murcia. 9Médico Residente de 4° afio. Centro de Salud Torre Pacheco Este. Murcia. hMmédico de Familia y Médico Adjunto. Centro de
Salud San Javier. Murcia. 'Médico de Familia. Urgencias. Hospital Universitario de Los Arcos del Mar Menor. San Javier. Murcia.

Resumen

Descripcion del caso: Paciente vardn de 56 afios, de profesion marmolista, con antecedentes de habito
tabaguico y endlico, HTA, no DM, hipercolesterolemia, esteatosis hepaticay colelitiasis no intervenida, que
remitimos desde Atencidn Primaria a consulta de Digestivo por hallazgo analitico casual de ferritina elevada
(507 ?g/L). Tras valoracion por Digestivo se remite a Hematol ogia para estudio y confirmacion diagnostica
ante la sospecha de hemocromatosis.

Exploracion y pruebas complementarias. Consciente y orientado. Buen estado general. ACP ritmicay sin
soplos, murmullo vesicular conservado. Abdomen blando y depresible, sin megalias. No se palpan
adenopatias ni se visualizan lesiones cutaneas. Se realiza analitica completa con hemogramay bioquimica,
incluyendo perfil renal, hepatico y ferrocinético, ANA- ANOES, PSA, TSH, FR, PCR. Tras hallar
alteraciones en la bioquimica (hiperferritinemiay saturacion de transferrina superior al 45%) se solicitala
confirmacion diagnostica mediante €l test genético para las mutaciones del gen HFE, que causa
frecuentemente hemocromatosis. Finalmente se constata que el paciente es homocigoto normal para C282Y vy
S65C, y heterocigoto mutante para H63D, que al coexistir con alcoholismo y hepatitis puede provocar la

af ectacion organi ca que padece.

Juicio clinico: Mutacion heterocigota para el gen HFE con hemocromatosis.

Diagnostico diferencial: Hemosiderosis. Hemocromatosis secundaria. Porfiria cutanea tarda. Sindrome
metabdlico. Hepatitis endlica. Intoxicacion por hierro.

Comentario final: Lahemocromatosis es una enfermedad hereditaria que afecta al metabolismo del hierro,
gue consiste en un acimulo excesivo de este metal en los tgjidos y que ocasiona dafio organico. El paciente
con esta afeccion experimenta aumento gradual de la saturacion de transferrinay se modifican las cifras de
ferritina plasmatica. Las mutaciones del gen HFE ocasionan la mayoria de las hemocromatosis, son de
herencia homocigadtica, salvo lavariante detectada en nuestro paciente, que se trata de herencia
heterocigotica, disminuyendo asi |as probabilidades de afectacion de otros miembros de lafamilia.
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