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Hemocromatosis esporadica con intensa siderosis
hepatocelular
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La hemocromatosis (HC) es una enfermedad relativamente
comun, con una prevalencia estimada entre 1/300 y 1/500 indi-
viduos en caucasicos. Si permanece sin diagnosticar, determina
la aparicion de complicaciones en la 52-62 década de la vida
(cirrosis, miocardiopatia, diabetes, etc.). La enfermedad suele
ser detectada en estadios avanzados, cuando ya se han desarro-
Ilado las alteraciones organicas (1). Describimos el caso de un
varon joven al que se le descubrié una HC en una analitica de
rutina.

Varén de 20 afios, sin antecedentes personales de interés, al
gue se le detecta un aumento de la sideremiay saturacion de la
transferrina, por 1o que es enviado ala Consulta de Hematol o-
gia. En la anamnesis destaca la existencia de hepatopatia no
filiada en varios miembros de la familia paterna. La explora-
cion fisica fue anodina. Entre los datos analiticos destacaban:
sideremia 251 mg/dl (N: 40-160), transferrina 244 mg/dl (N:
200-400), indice de saturacién de la transferrina 81% (N: 15-
40) y ferritina 707 ng/ml (N: 15-300), con normalidad del
hemograma, morfologiay €l resto de parametros bioquimicos,
incluyendo glucemiay sobrecarga oral de glucosa, hormonas
tiroideas, FSH, LH y estudio ecocardiografico. El fenotipo
HLA del paciente fue: A3, Cw7,B7/ Al, Cw7, B50; (pareno
A3, Cw7,B7/A32, Cw7, B51y materno A1, Cw6, B50/ A3,
Cw-, B65. Laresonancia nuclear magnética (RNM) (Fig. 1)
demostro hipointensidad manifiesta del parénquima hepético
sobre todo en T2, concordante con depésitos de hierro. La
biopsia hepatica confirmo siderosis intracelular grado IV, sin
fibrosis. Con todos estos datos se hizo el diagnéstico de hemo-
cromatosis hereditaria, sin afectacion familiar clinica ni anali-
tica. Desde entonces al paciente se |le han realizado sangrias
semanales de 500 cc hasta mantener los niveles de ferritina
entre 10-15 ng/ml, encontrandose asintoméatico diez meses des-
pués del diagndstico.

LaHC es una enfermedad hereditaria que se transmite de
forma autosdmica recesiva caracterizada por una absorcién
intestinal excesivade hierro (1). Clinicamente, s6lo se mani-
fiesta en sujetos homozigotos, siendo excepcional en los hetero-
zigotos, a no ser que se acomparie de otras enfermedades que
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Fig. 1. Obsérvese la hipointensidad del higado. RNM.

alteren el metabolismo férrico (esferocitosis hereditaria, b-tala-
semia heterozigota, porfiria cutaneatarda, etc.). Recientemente,
Feder et al han descubierto el que parece ser el gen responsable
delaHC, el HLA-H (2). El diagndstico clinico de laHC es
inespecifico, estableciendose la sospecha ante un incremento de
los valores de saturacion de latransferrinay de laferritina. Para
gue un sujeto sea considerado como homozigoto, hay que
demostrar el depdsito de hierro en el higado (biopsia hepética).
La RNM también permite un diagndstico de sospecha (hipoin-
tensidad difusa del parénquima hepético), aunque sin poder rea-
lizar una estimacién cuantitativa. En nuestro caso fue muy indi-
cativa de la siderosis parenquimatosa hepética, que quedd
plenamente confirmada en el estudio histolégico. Es interesante
resaltar el fenotipo HLA del paciente, ya que siendo |la madre
portadora del haplotipo A3, transmiti6 al hijo el haplotipo A1-
B50, que hasta la fecha ha sido escasamente relacionado con la
enfermedad (3). Por dicho motivo la madre esta siendo revisada
periddicamente ante la posibilidad que fuese homozigética
asintomatica, protegida de la HC por las pérdidas menstruales
de hierro.

Como pauta de tratamiento hemos sometido al paciente a
sangrias semanales de 500 cc, con monitorizacion de los nive-
les de hemoglobinay ferritina. Hasta la fecha el paciente ha
mostrado una excelente tolerancia a las mismas. Asimismo se
ha vacunado contra el virus de la hepatitis B, para evitar, en la
medida de o posible, la afectaci6n hepética sobreafiadida (4).
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Endocarditis bacteriana en un adulto con
comunicacion interventricular congénita
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En la edad pediétricalas malformaciones cardiacas congénitas
(MCC) constituyen las cardiopatias de mayor riesgo para el desa
rrollo de endocarditis bacteriana (1,2), sin embargo este tipo de
lesiones se encuentran con mucha menor frecuencia en adultos,
en los que la endocarditis ocurre preferentemente sobre valvulo-
patia reumética o degenerativa.

A continuacion describimos € caso de un adulto con una
comunicacion interventricular (CIV) congénita que presentd una
endocarditis por enterococo.

Varén de 43 afios con una CIV congénita diagnosticada 25
afos antes a que se le practicé una hemicolectomia derecha por
un adenocarcinoma de colon. Durante el postoperatorio presenté
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