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INTRODUCCION

Mujer de 55 aflos con anemia microcitica hipocrémica con hiperferritinemia, asociada a
hierro sérico y saturacion de la transferrina disminuidos, y Diabetes Mellitus (DM) de mas 10 afos de
evolucidn, sin complicaciones metadiabéticas, a tratamiento con antidiabéticos orales
(Empagliflozina 10 mg y Sitagliptina 50 mg diarios) y mal control metabdlico.

DIAGNOSTICO

Estudiada en Hematologia por la anemia microcitica hipocrémica de larga evolucién, fue
catalogada como ferropénica, a pesar de no existir evidencia de sangrados, y de no presentar
respuesta a hierro oral. Los hallazgos bioquimicos se detallan en la Tabla 1. Los estudios genéticos
(genes de hemocromatosis H63D, C282Y, S65C y la HbA2 Y F) fueron normales descartandose
hemocromatosis y beta talasemia. Tras referir que su hermana padecia aceruloplasminemia se
realizd un estudio genético que confirmé el diagnéstico.

En Neurologia se realizd6 RMN cerebral que mostré hiposefial en secuencias FLAIR T2 en
ambos putamenes, porcion lateral de los talamos, sustancia negra, nucleos rojos y en nucleos
dentados sugestiva de depdsito férrico. Tras confirmar el diagndstico de aceruloplasminemia se inicié
tratamiento con quelantes del hierro.

Finalmente, fue remitida a Endocrinologia por mal control de la DM. Acudié por primera vez
en agosto de 2022, aportando una analitica sanguinea de junio de 2022 con glucosa 176 mg/dl y
HbAlc 8,5%. La exploracion fisica fue anodina, resefiando un peso de 77,9 Kg e IMC de 30 kg/m? por
lo que se decidid sustituir sitagliptina por un analogo del GLP-1 (Dulagutide 1,5 mg semanales) y
afiadir metformina (empagliflozina/metformina 12,5/1000 mg). En enero de 2023 acudid a revisidn
presentado un peso 71, 9 kg e IMC de 27,7 kg/m2. Aportaba analitica sanguinea de noviembre de
2022 con glucosa 109 mg/dl y HbA1lc 6,7%.
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CONCLUSIONES

La aceruloplasminemia es una enfermedad poco frecuente asociada a la acumulacién de
hierro, debido a la falta de funcién de la ceruloplasmina' 2. La funcién principal de la ceruloplasmina
es el transporte de cobre, es antioxidante e interviene en el metabolismo del hierro'. La
ceruloplasmina en plasma ejerce una actividad ferroxidasa, produciendo la oxidacién del hierro
ferroso en hierro férrico, permitiendo asi su unién a la transferrina y generando un gradiente
negativo que facilita la salida del hierro ferroso del interior de la célula al plasma’. La ausencia de la
actividad ferroxidasa impide la salida del hierro ferroso de los tejidos con acumulacion del mismo en
las visceras: pancreas, higado, ganglios basales y retinal. Clinicamente se caracteriza por DM,
degeneracién de la retina y sintomas neurolégicos como distonia, disatria y deterioro cognitivo, que
suelen tener apariciéon mas tardia’.

La DM en la aceruloplasminemia se debe a una reduccidn en la sintesis de insulina por las
células beta pancreaticas y se caracteriza por déficit de insulina y autoanticuerpos pancreaticos
negativos2. Suele aparecer en personas mayores de 30 afios con normopeso?.

Sin embargo, nuestra paciente impresionaba de DM2, por presentar obesidad (IMC 30) y
porque mantenia reserva pancreatica. La principal caracteristica distintiva de la DM en la
aceruloplasminemia es que en la mayoria de los casos se acompafa de una anemia microcitica o
normocitica.

No hay tratamientos probadamente eficaces. Las flebotomias empeoran el cuadro clinico y
deberian evitarse los suplementos de hierro. Los quelantes del hierro son el tratamiento de eleccidn:
mejoran los sintomas y retrasan la aparicién de DM y las manifestaciones neurolégicas'~.

Por tanto, la aceruloplasminemia es una causa excepcional de DM que hay que tener en
cuenta en presencia de debut temprano de diabetes sin autoinmunidad pancredtica y con anemia
ferropénica refractaria a tratamiento.

Tabla 1
Hierro 28 mcg/dl (37-147)
Saturacion de transferrina 9% (15-40)
Ferritina 365 ng/ml (10-120)
Hemoglobina 11,7 g/dl (12-16)
Volumen Corpuscular Medio 75,4 f1 (80-98)
Hemoglobina Corpuscular Media 24,4 pg (26-32)
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