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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 35 afios de edad sin antecedentes personales ni familiares de interés, ni
habitos toxicos. Acude a nuestra consulta de atencion primaria por presentar desde hace tres meses episodios
de cefalea holocraneal sin sintomas prodrémicos migrafiosos acompafiados de astenia.

Exploracion y pruebas complementarias: Tension arterial 115/60. Frecuencia cardiaca 60. Afebril. Unico
hallazgo aterado es que se palpa una hepatomegalialeve. Se solicita analitica completa con estudio de hierro
ante la sospecha de anemia por ser unamujer en edad de menstruacion. Hemograma normal. Velocidad de
sedimentacion 10. Hierro 243, ferritina 1.744, indice de saturacion de transferrina 90,22%. Ante los
resultados se solicita ecografia abdominal con la sospecha de hemocromatosis. Ecografia abdominal: Higado
aumentado de tamarfio de forma difusa con parénquima ecogénico sin clara atenuacion de ecos en
profundidad, compatible con enfermedad por depdsito. No evidencias de lesiones focales, resto normal.

Orientacion diagnostica: Hemocromatosis.
Diagnostico diferencial: Hemocromatosis, otras alteraciones en el metabolismo del hierro.

Comentario final: Se enviaa medicinainterna para estudio genético familiar y tratamiento con sangrias. Las
manifestaciones clinicas estan relacionadas con la deposicidn excesiva de hierro en los tejidos, especiamente
el higado, el corazon, el pancreasy la hipofisis. El hierro retenido se deposita principalmente en las células
parenquimatosas, y la acumulacion de células reticul oendotelial es se produce muy tarde en la enfermedad.
Esto esta en contraste con la sobrecarga transfusional de hierro, en la que la deposicién de hierro ocurre
primero en las células reticuloendoteliales y luego en las células parenquimatosas. Muchas personas son
diagnosticadas cuando se observan concentraciones sericas elevadas de hierro o ferritina en un panel de
evaluacion quimica de rutina o cuando se realiza un examen familiar debido a un pariente diagnosticado. La
gran mayoria son asintomaticos, con una bajaincidenciade cirrosis, diabetes o hiperpigmentacion cutanea.

El estudio genérico familiar es necesario.
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