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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 80 afios que hace un mes debuta con hematuria franca. Como
antecedentes personales esta intervenido de HBP y tiene HTA.

Exploracion y pruebas complementarias: La exploracion fisica no revela datos de interés. El
paciente refiere encontrarse bien, no refiere fiebre, sudoraciéon nocturna, pérdida de peso ni otra
sintomatologia. El paciente refiere no haber sido sometido a soporte transfusional en ninguna
ocasion, ferroterapia intravenosa ni hemodialisis. No bebedor habitual. Analitica con parametros de
macrocitosis con ferritinas altas. Serologia VHB, VHC, VIH negativo. Mutacion C282Y, H63D, S65C:
H63D/WT. Genotipo heterozigoto. La presencia de la mutacion descrita anteriormente confiere la
condicién de portador asintomatico.

Juicio clinico: Hemocromatosis.

Diagndéstico diferencial: Anemia sideroblastica o talasemia. Consumo cronico de alcohol. Consumo
excesivo de hierro.

Comentario final: En un paciente en el que el aumento de los depdsitos de hierro va ligado a un
aumento del IST por encima del 45% debemos confirmar si se trata de un trastorno de etiologia
hereditaria. En dicho caso, haremos un estudio genético del gen HFE de la hemocromatosis. Si en el
estudio detectamos la mutacion C282Y/C282Y homocigota o las mutaciones C282Y/H63D
heterocigotas, podemos asegurar que estamos ante una HH y la actitud terapéutica dependeria del
valor de ferritina. Siempre que se haga un diagndstico de HH, es necesario hacer un estudio del
metabolismo del hierro en todos los familiares de primer grado del caso indice, y en caso de
sospecha en alguno de ellos un estudio genético del gen HFE, si bien no se debe iniciar ninguno de
estos estudios en pacientes menores de 10-15 afos, ya que es muy rara la existencia de una
alteracion en el metabolismo del hierro en edades tan tempranas de la vida.
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