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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 58 afios, no refiere alergias. Acude a consulta de su médico de familia por
asteniay debilidad. No refiere otra sintomatologia de relevancia. No o relaciona con nada. AP:
hiperglucemia basal ocasional sin criterios diagnésticos de diabetes. No tratamiento cronico. Exfumador de 1
ano (consumo durante 37 afios de 40 cigarrillos/dia). Bebedor 2-3 UBE/dia. AF sin interés médico.

Exploracion y pruebas complementarias: TA 133/74. FC57 Ipm. SatO2: 97%. IMC 29,1 kg/m2. Conscientey
orientado, buen estado general. Normocoloreado. No 1Y, ni bocio ni adenopatias cervicales. ACP normal.
Abdomen sin puntos dolorosos. No masas, ni visceromegalias. Extremidades sin edemani signos de TVP.
Hemograma sin ateracion. Bioquimica: ferritina 1.028 ng/ml, indice de saturacion de transferrina (I1ST)
52,5%. VitaminaB12 y folatos normales. Glucosa 112 mg/dl. GGT 67 U/l. HbA1c, perfil renal, hepético,
TG, colesterol, TSH, proteinas totales, abumina, iones, FA y CK total nhormales. Proteinograma normal.
Ecografia abdominal: éreas discretamente hiperecogeénicas distribuidas por parénguima hepético, que
respetan la arquitectura vascular, y que por sus caracteristicas deberian corresponder a zonas de esteatosis. En
el resto de laexploracion abdominal no se aprecian otras ateraciones ecogréficas significativas. Estudio
genético de hemocromatosis negativo para las mutaciones H63D, C282Y, S65C. Resonancia hepética:
concentracion de hierro hepatico: 60,048 ?mol Fe/g. Sobrecarga moderada

Juicio clinico: Hiperferritinemia con sobrecarga hepética de hierro moderaday mutacion C282Y negativa.

Diagnostico diferencial: Hemocromatosis primaria o genética, hemocromatosis secundaria o adquirida:
anemia cronica con sobrecarga de hierro (talasemia mayor, anemia siderobl stica, anemia hemolitica
crénica), hepatopatia cronica.

Comentario final: El caso que presentamos, tras ser estudiado en APy en Medicina Interna, se detecta
hiperferritinemia > 1.000 ng/ml con IST > 50%, esteatosis hepatica con sobrecarga de hierro en tegjido
hepético. Se sospecha hemocromatosis, pero dado que el estudio genético convencional es negativo, se
plantea la posibilidad de estudiar alteraciones genéticas menos frecuentes (receptor 2 de latransferrina -
TFR2-, hepcidina—HAMP-, hemojuvelina—HFE2- y ferroportina—SL C40A1-) parafiliar su etiologia.
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