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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 50 afios, sin antecedentes de interés, consulta en varias ocasiones en
consulta de Atencion Primaria por asteniay dolor abdominal en hemiabdomen derecho de meses de
evolucién. Sin cambio en el habito intestinal. Afebril.

Exploracion y pruebas complementarias: COC, eupneico en reposo con buen estado general. AC tonos puros
y ritmicos sin soplos. AP: murmullo vesicular conservado sin ruidos sobreafiadidos. Abdomen blando y
depresible, doloroso ala palpacion de hipocondrio derecho donde se pal pa hepatomegalia de 2 traveses.
MMII sin edemas. Pruebas complementarias: Hb 16, V SG 40/65, HbA1Ac 7,6%. Ferritina de 960/ml,
saturacion de transferrina muy incrementada (60%) y unatransferrina normal. Biopsia hepatica: cilindros
hepéticos con esteatosis centrolobulillar y leve deposito férrico hepatocelular periportal. Ausencia de fibrosis.
Informe genético: heterocigoto parala mutacion H63D. TAC térax: leve hepatomagalia a expensas del |6bulo
derecho con esteatosis difusa. Nédulo milimétrico en LI, inespecifico dado inespecifico dado su pequefio
tamafo. RM con sobrecargaférrica: concentracion de hierro hepético de 60 umol Fe/g.

Orientacion diagnostica: Hemocromatosis leve.
Diagnostico diferencial: Porfiria cutanea tarda. Hepatopatia alcohdlicay/o virica.

Comentario final: La hemocromatosis se caracteriza por la sobrecarga férrica progresiva en diversos 6rganos.
Existen dostipos:. la primera, idiopética, hereditaria o genéticay la secundaria o hemosiderosis. Se han
identificado dos mutaciones del gen HFE en estos pacientes. laC282Y y laH63D. Casi e 90% de los
pacientes son homocigotos C282Y/C282Y y un 5% heterocigoto C282Y /H63D. Los sintomas tempranos son
inespecificos, incluyen fatiga, artralgia, disfuncion eréctil, e incremento de la pigmentacion de lapiel. Al
progresar la enfermedad se desarrolla hepatomegalia, fibrosis hepaticay cirrosis, existiendo un incremento en
laincidencia de carcinoma hepatocelular. Debemos de conocer |o0s sintomas, conocer que es hecesario hacer
un despistaje familiar en parientes de primer y segundo grado. Asi como saber manejar |0s casos leves-
moderados desde |a consulta a través de analiticas periddicas y ecografias hepéticas, manteniendo
comunicacion directa con servicio hospitalario.
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