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Hemocromatosis primaria. Deteccion precoz de compromiso
miocardico a través de la resonancia magnética cardiaca
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INTRODUCCION

La hemocromatosis primaria o hereditaria se trans-
mite en forma autosémica y recesiva; el defecto se en-
cuentra en el brazo corto del cromosoma 6, donde se
producen dos mutaciones: cisteina 282 tirosina e
histidina 63 aspargina.

Estas mutaciones producen: 1) un aumento del
nuimero de receptores al hierro en la membrana
plasmatica de los enterocitos del duodeno y de los pri-
meros centimetros del intestino delgado, 2) alteracio-
nes de la calidad de los receptores que permite una
absorciéon mayor del hierro al interior de las células y
3) alteraciones de la secuencia de los aminoacidos que
codifican la proteina transportadora del hierro (trans-
ferrina). (1, 2)

La sintomatologia es totalmente inespecifica: algias
musculares difusas, dolores abdominales difusos,
diarreas, dolores articulares fundamentalmente en las
manos y la cintura escapular, astenia, adinamia, ano-
rexia y disfuncién sexual. (3)

Los niveles de ferremia, ferritina y porcentaje de sa-
turacion de transferrina no siempre son concordantes
con el nivel de hierro depositado en los tejidos. (4)

CASO CLiNICO

Paciente de sexo masculino de 53 afos, sin antecedentes
cardiovasculares previos, que consulta en abril de 2005 por
crisis sincopal de segundos de duracién.

RMC Resonancia magnética cardiaca

La hemocromatosis primaria es la enfermedad genética méas comtin de Occidente (1 de cada
300 a 400 personas). El compromiso cardiaco durante sus estadios iniciales no se detecta
por las técnicas de diagnodstico por imagenes y es durante este periodo cuando sobrevienen
arritmias potencialmente letales. A través de la resonancia magnética cardiaca (RMC) con
su secuencia de T2 estrella es posible detectar precozmente la afectacion cardiaca y permite
estratificar el riesgo y monitorizar la evolucion del tratamiento de los pacientes afectados.
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Antecedentes personales

Ptosis palpebral bilateral congénita, osteocondroma de ca-
beza de peroné, bursitis de codo izquierdo, menisectomia
izquierda, tonsilectomia y apendicectomia. Todos ellos con
examen cardiolégico prequirturgico normal.

Antecedentes familiares

Padre vivo 79 anos. HTA. Piel bronceada. Madre viva 75
anos. Examen fisico cardiovascular (EFCV): Normal. Hijo
27 anos. Palpitaciones. ECG: s/p. Ergo: s/p. Eco: Puntillado
hiperrefringente en SIV. Holter: s/p. Hija 24 anos. Palpita-
ciones. Hipotiroidea. EFCV: Normal. ECG: s/p.

Antecedentes personales de enfermedad actual

01/92: Internado en UTI por FAP que revierte espontanea-
mente. EFCV y ECG: s/p. Laboratorio de rutina: s/p. Ti-
roides: s/p. Ergo: s/p. Eco: s/p. Holter: s/p. 08/98: Palpitacio-
nes. EFCV: Normal. ECG: Rs HBAIi. Ergo: s/p. Eco: s/p.
Holter: s/p. Anélisis de rutina y tiroides: s/p. 02/99: Males-
tar abdominal difuso y diarrea. Laboratorio de rutina. Eco
abdominal y examen fisico: s/p. 01/02: Dolores musculares
generalizados con predominio de ambos MMSS, con
parestesias, hipoestesias y dolores en las articulaciones de
los dedos de 2 afios de evolucion. Laboratorio de rutina: s/p.
Interconsulta con reumatologia: Descarta colagenopatia. 06/
02: Palpitaciones con EFCV y ECG s/p. Ergo, eco y Holter:
s/p. 10/02: Dolores abdominales difusos y diarrea. Dolores
musculares difusos. Examen fisico y analisis de rutina: s/p.
Videocolonoscopia: s/p (colon irritable). 10/02: Cefaleas in-
tensas, vértigo y mareos. Examen neuroldgico: s/p. RMN y
TAC de encéfalo: s/p. 11/02: Ferritina 1.680 (Vn 35 a 280
mg/ml). Ferremia 215 (Vn 60 a 170 ug/100ml). Transferrina
538 (Vn 250 a 300 wg/100 ml). % de saturacién de trans-
ferrina 75% (Vn &:50% Q :30%). TGP y TGO: levemente
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aumentadas. 12/02: Estudio genético positivo para hemo-
cromatosis con mutacion genética homocigota C 282 T. Se
comienza con flebotomias de 500 cm?® semanales con contro-
les de parametros hematolégicos. 08/03: Normaliza los
parametros hematoldgicos y se realizan flebotomias y con-
troles mensuales. Desaparecen los sintomas de dolores ab-
dominales, musculares y diarreas. 03/05: Hipotiroidismo
(tiroiditis subaguda por laboratorio, eco, centello y capta-
ciéon de yodo 131). T4 50 ug/dia. 04/05: Presenta crisis
sincopal de segundos de duracién, que ocasiona accidente
de transito.

En la figura 1 se muestran un trazado electrocar-
diografico y dos trazados Holter de 24 horas del pa-
ciente.
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Fig. 1. A. ECG: ritmo sinusal. Desviacion del eje eléctrico a -45
compatible con hemibloqueo anterior izquierdo. B. Trazado Holter
de 24 horas en el que se observa taquicardia ventricular monofocal
autolimitada (6 latidos). C. Trazado Holter de 24 horas en el que
se observan extrasistoles ventriculares monofocales aisladas.

DISCUSION

En los estadios iniciales de la hemocromatosis, el hie-
rro se deposita dentro del miocito, pero no lo destru-
ye y no es reemplazado por tejido fibroso o cicatrizal
responsable de la alteracion de la movilidad y el en-
grosamiento sistélico del musculo. Por este motivo,
en esta etapa inicial, tanto el eco en modo M, 2D,
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Fig. 2. A. Trazado ecocardiografico en modo M y 2 D dentro de
la normalidad. B. Trazado Doppler tisular normal. C. Trazado
Doppler tisular color normal.
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Doppler tisular, Doppler tisular color y Doppler trans-
mitral, asi como la RMC en sus secuencias anatémi-
cas y funcionales no detectan alteraciones. Por eco-
Doppler cardiaco y RMC, la funcién sistélica de am-
bas camaras ventriculares, asi como su masa, espeso-
res, volimenes y funcién diastélica fueron normales
(Figuras 2y 3).

Al no existir fibrosis, los métodos radioisotépicos
y el realce tardio por RMC tampoco muestran altera-
ciones.

La RMC a través de la secuencia de T2 estrella
(secuencia que emite tiempos de ecos [TE]) de dura-
cién sucesivamente mayor, desde los 5 ms hasta los
20 ms, y si aparecen areas “negras”en el miocardio,
antes de los 20 ms, pone de manifiesto la presencia de
depositos patologicos de hierro que pueden producir
arritmias potencialmente fatales y que no se obser-
van por otra técnica de diagnostico por imagenes (Fi-
gura 4). Este hallazgo permite el seguimiento longi-
tudinal del tratamiento y la estratificacion prondstica
de los pacientes en estadios tempranos de esta enfer-
medad. (5, 6) Debido al aumento de las enzimas hepa-

Fig. 3. A. Cinerresonancia mag-
nética cardiovascular (secuencia
sangre blanca - gradiente eco)
de cuatro camaras, morfologico
y funcional, normales. B. Cine-
rresonancia magnética cardio-
vascular (secuencia sangre blan-
ca - gradiente eco) de dos ca-
maras, morfolégico y funcional,
normales.

Fig. 4. Secuencia Turbo Flash
T2* con tiempos de eco (TE)
variables e in crescendo has-
ta los 20 ms. A partir de los 17
ms se observa la presencia de
un area negra en la cara late-
ral medial, en eje cortoy en la
cara lateral medial en 4C, com-
patible con depositos patolo-
gicos de hierro.
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ticas (TGO y TGP), se busco la presencia de depésitos
patoldgicos de hierro en el tejido hepatico, que no se
observaron, habiéndose modificado el FOV (field of
view) para poder visualizar en su totalidad el parén-
quima hepatico.

SUMMARY

Primary Hemochromatosis Early Detection of
Myocardial Involvement through Cardiac MRI

The primary hemochromatosis is the most common genetic
disease in Western regions (1 out of 300/400 individuals).
The cardiac involvement during its early stages is not de-
tected with the diagnostic imaging techniques, and it is
during these stages when potentially life-threatening
arrhythmias occur. Through the CMRI, with its T2 star se-
quence, it is possible to early detect the cardiac involvement
and to stratify the risk and monitor the evolution of treat-
ment in affected patients.

Key words > Hemochromatosis - Malignant Arrhythmias - Magnetic
Resonance Imaging
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