Hemocromatosis.
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relacion con un caso.
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HisTORrRIA CLINICA

N acosto DE 1959 ingresé al Hospital de Enfermedades de la Nutri-

cion un paciente de sexo masculino, (V. R. M.) de 34 anos dc edad
Su padecimicnto sc habia iniciado 4 afios antes, con disminucién pro-
gresiva del deseo y de la potencia sexuales y del tamaifio de los testiculos.
Un afo mds tarde los sintomas se agravaron y el enfermo empez6 a
sufrir dolor en el cuadrante superior derecho del abdomen, irradiado
a la region sub-escapular del mismo lado, continuo, de moderada in-
tensidad, exacerbado por la ingestién de alimentos, los cambios de po-
sicion, la inspiraciéon profunda; se acompaiiaba de nauseas frccuentes
y de meteorismo. En varias ocasiones alcanzo gran intensidad.

En 1957, se le practicé una colecistectomia vy, seis meses mas tarde,
se le volvié a someter a una intervencidon quirurgica, con cl diagndstico
de “cistico remanente”. Ignoramos los hallazgos operatorios, pero los
sintomas no se modificaron. Un afno antes del internamiento se agre-
garon: astenia, fatiga, pérdida de 7 kg. de peso e hiperpigmentacion cu-
tanea generalizada. La exploracién fisica rcveld a un individuo adelga-
zado, con un peso de 56 Kg.; su piel era lisa, delgada v, en las zonas ex-
puestas, de una coloracion bronceada: Las mucosas no estaban pigmen-
tadas. La tension arterial era de 120/80 y las unicas anormalidades dig-
nas de mencién, aparte de la pigmentacién eran: la atrofia testicular,
la prostata apenas palpable, la disminucién del vello cutanco y la exis-
tencia de una hepatomegalia discreta v ligero aumento en la consisten-
cia del higado.
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fibroso en los espacios porta. Existia infiltracion inflamatoria, prolife-
racion de conductillos biliares y presencia de abundantes cantidades de
un pigmento café amarillento que daba una reaccion de azul de Prusia
mtensamente positiva.

COMENTARIO

El diagnéstico de hemocromatosis no decja lugar a dudas cn cste
caso.! Existen la hcepatomcegalia, la pigmentacion bronccada de la piel
v la hipotrofia genital. Aunque no hayv un cuadro franco de diabetes,
la curva de tolerancia a la glucosa pone cn cvidencia la existencia de
diabetes latentc. El dolor dc origen hepatico cs frecuente en los enfer-
mos con hcmocromatosis® y cs intercsante que, cn nucstro enfermo, dio
lugar a confusion y se achacé a trastornos patoldgicos de la vesicula y
vias biliares. La insuficicncia hepatica cn nuestro enfcrmo es minima y
fue la biopsia del 6rgano la que demostrd la presencia de las alteracio-
nes caracteristicas de esta enfcrmcedad. Por ultimo, conviene mencionar
que las alteraciones genitales son tan mmportantcs que en un principio
hicieron pensar que cl enfermo tenia, como enfermedad principal, una
msuficiencia hipotisaria.

Discusion

La hemocromatosis es una cnfermedad debida a un trastorno con-
génito v hereditario relacionado con el metabolismo del fierro®,*,5.

En cl adulto existen dc 4 a 5 gr. de fierro, de los cuales ¢l 60 a 70
por cicnto (3 gm.) se encucntra cn la hemoglobina de los eritrocitos; el
3 a5 por ciecnto (0.13 gm.) cn la hemoglobina muscular, el 0.2 por
ciento (8 a 10 mgm.) en las enzimas “heme” (citocromo C, catalasa,
etc.); 0.1 por ciento (4 mgm.) se cncuentra cn la proteina plasmatica
que transporta al fierro (transfcrrina) y mas o menos un 15 por ciento
(0.4 a 0.8 gm.) se encuentra en la proteina que almacena al fierro (fe-
rritina).

La ferritina es el compuesto que almacena al fierro. Esta constitui-
da por una proteina llamada apoferritina en cuyo scno se encucntran
cuatro racimos de micelas de hidréxido de fierro. La ferritina es una
proteina “de adaptacion”: la llegada del fierro a la c¢lula estimula su
produccién.

La transferrina o siderofilina es una globulina plasmadtica que trans-
porta al fierro. Usualmente sélo csta saturada al 1/3 con fierro, de
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indirectos que traducen el dafio de diferentes drganos afectados: la hi-
perglicemia y la curva de tolerancia a la glucosa de tipo diabético reve-
lan el dafo a los islotes de Langerhans del pancreas; la altcracion, siem-
pre moderada, de las prucbas de funcionamiento hepatico pone en evi-
dencia el dafio hepatoccelular; el electrocardiograma pucde demostrar al-
teraciones del ritmo® v las alteraciones testiculares son puestas cn evi-
dencia por ¢l descenso cn la produccion de los ccto-17-esteroides. La hor-
mona estimulante dcl foliculo suele cstar elevada aunque cn algunos
casos es bajal®.

Algunas prucbas de laboratorio traducen de una manera mas dirccta
el trastorno del metabolismo del ficrro y son las siguientes:

1. El fierro sérico siempre esta clevado, al mismo tiempo que la capa-
cidad de fijacion del fierro sicmpre es baja v con frecuencia tiene un
valor de 0 y el indice de saturaciéon es de 100 por ciento o muy cer-
cano a ¢l

2. La biopsia del higado es positiva en pricticamente todos los
€asos.

3. La biopsia de la mucosa gastrica!' y la puncién medular son
positivas en casi todos los casos.

La biopsia de la piel es negativa en por lo menos la cuarta parte
de los casos debido a que los depositos férricos se distribuyen en forma
irregular. A este respecto conviene recordar quc la pigmentacién cuta-
nea se debe, fundamentalmente, al aumento de los pigmentos melanicos
v al adelgazamiento de la epidermis.

5. Hay algunas prucbas que por dificiles o erraticas s6lo mencio-
naremos: la hiperferremia provocada por la administracion intravenosa
del fierro; la hipersideruria provocada usando el etilen-diamino-tetrace-
tato; la investigaciéon de hemosiderina en la orina v la prueba intradér-
mica de Fisbach.

Los recursos terapéuticos son pobres y los resultados que con ellos
se obtienen son habitualmente mediocres. Los objetivos fundamentales
consisten, por una parte, en impedir la absorcion exagerada del fierro
v, por otra partc, en movilizar y eliminar los dep6sitos del mectal.

La absorcion del fierro puede frenarsc mediante la administracion
de hidroxido de aluminio que eleva el pH del contenido duodenal y
hace la absorcion mas dificil. También cs til la administracion de una
dieta rica en fosfatos, los cuales tambi¢n disminuven la absorcion dcl
ficrro. Sin embargo cstos métodos practicamente no modifican el pa-
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