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Resumen

Descripcion del caso: Francisco tiene 59 afios. Es alérgico ala peniciling, tiene vitiligo, fuma 20
paguetes/aiio y es bebedor cronico. Acude a nuestra consulta de Atencion Primaria por un cuadro de un mes
de evolucion de malestar general con astenia, anorexiay pérdida de 5-7 kg de peso. Dolor generalizado en
todo el cuerpo siendo mas acentuado en MM y cadera. No ha presentado otra sintomatol ogia acompariante.
Su familiar refiere reciente negativa alaingesta. Haciendo hincapié en sus antecedentes, comenta que su
hermana ha sido recientemente diagnosticada de hemocromatosis.

Exploracion y pruebas complementarias. Regular estado general, consciente y orientado, normohidratado,
ictericiade piel y mucosas. Vitiligo en manos con hiperpigmentacion del resto de la piel. Flapping negativo.
Auscultacion cardiopulmonar: ritmico con tonos apagados, murmullo vesicular disminuido. Abdomen:
pérdidadel tegjido celular subcutdneo con distension. Miembros inferiores: dolor ala palpacion de ambas
caderas. Bioquimica: glucosa 140 mg/dL, AST 40 U/L, GGT 149 U/L; bilirrubina, FA, ALT, albimina,
iones, PCR, creatinina, CT, TG, TSH, PSA, AFP normales; sideremia 200 ug/dL, ferritina 2.534 ng/mL,
transferrina 171 mg/dL, IST 90%. Hemoglobina glicosilada 7,5%. Hemograma: tres series normales.
Proteinograma: normal. Coagulacion: normal. Serologia: Anti-HBc positivo, AntiHBcM 1gM negativo,
AgHBs negativo, AntiHBs 169 UI/L, hepatitis A ac IgM negativo, anticuerpos VHC negativo. Gen
hemocromatosis. homocigoto para la mutacion C282Y . Radiografiatérax y abdomen: normales. Ecografia de
abdomen: higado aumentado de tamafio compatible con hepatopatia cronica.

Juicio clinico: Hemacromatosis. Diabetes mellitus.

Diagnostico diferencial: Alcoholismo cronico. Hepatopatia cronica. Artritis coxofemoral. Enfermedades con
sobrecargaférrica.

Comentario final: Lahemocromatosis hereditaria es una enfermedad que resulta de un error congénito en el
metabolismo del hierro, produciendo un aumento de su absorcién intestinal que causa un depésito progresivo
en las células parenguimatosas de higado, pancreasy corazdn. Esto tiene como consecuencialalesion histica
y €l deterioro de lafuncion organica. El diagnéstico y tratamiento precoz, previo ala aparicion de lesiones
irreversibles, hace que los 6rganos mantengan unalongevidad normal. Por todo esto, es Util que los médicos
de Atencidn Primaria detecten por el hierro sérico, la saturacion de transferrinay la concentracion de ferritina
sericatanto el exceso, como la deficiencia de este mineral.
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