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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 25 afios sin antecedentes de interés, acude a consulta por presentar
inflamacion y dolor en primer dedo de mano derecha de tres dias de evolucion, sin otra sintomatologia. No
traumatismo previo o sindrome febril. Episodio similar en otro dedo hace unos dos meses, de menor
intensidad.

Exploracion y pruebas complementarias: Aumento de volumen de articul acion metacarpofal angica de primer
dedo de mano derecha, con rubor cuténeo, dolor con lamovilizacion e impotencia funcional. Auscultacion
cardiopulmonar normal, no otros hallazgos en la exploracién neuromuscular. Solicito radiografiay examen
analitico y pauto tratamiento con naproxeno sodico 550 mg cada 12 horas. Reevaluar ala paciente tras cuatro
dias, habiendo mejorado de laclinicaarticular, sin nuevos sintomas. Analitica: hemograma, bioguimica
basica, perfil lipidico, perfil hepético, VSG, PCR, TSH, estudio virolégico (VHB, VHCy VIH),
inmunoglobulinas, ANA y FR sin alteraciones. Niveles de hierro de 247 ?g/dl; transferrina: 373 mg/dl;
ferritina: 325 ng/ml y saturacion de transferrina: 78%. Rx mano: sin hallazgos. Ante laclinicay los
resultados analiticos, se deriva a Gastroenterol ogia para cribado por sospecha de hemocromatosis hereditaria.
El estudio genético demostrd que la paciente era homocigoto para la mutacion C282Y del gen asociado ala
hemocromatosis. Se pauto tratamiento sangrias cada 15 dias, 2 mesesy se amplio € estudio genético a
familiares de primer grado.

Juicio clinico: Hemocromatosis hereditaria

Diagnostico diferencial: Artritis séptica, artritis traumatica, artritis microcristalinay otras causas de
monoartritis aguda.

Comentario final: La hemocromatosis hereditaria es una enfermedad genética que provoca una elevada
absorcién intestinal férricay su depdsito patol 6gico en determinados érganos, principa mente higado,
corazén y pancreas, siendo la cirrosis hepatica, miocardiopatiay diabetes mellitus las situaciones clinicas e
importantes que produce. La patologia articular puede aparecer hasta en un 50% de |os pacientes, pudiendo
ser la primera manifestacion de la enfermedad.
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