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A hemocromatose hereditaria (HH) é um distarbio
genético do metabolismo do ferro causado por
mutacdes. Resulta em deficiéncia de hepcidina,
aumento da liberacdo de ferro e aclimulo nos
hepatdcitos principalmente. Afeta mais homens
brancos. Classifica-se em HH cléssica, associada a
proteina HFE, e HH ndo classica, ndo associada a
HFE. A forma mais comum é a classica com
mutacdes C282Y, H63D e S65C. O quadro clinico
geralmente  é inespecifico e inicialmente
assintomatico.

Relatar um caso de hemocromatose hereditaria
néo classica em um paciente do sexo masculino.

As informac6es do caso foram obtidas através da
revisdo do prontuario, exames complementares e
literatura dos ultimos 10 anos.

Homem, branco, 74 anos, pré diabético, esteatose
hepética acentuada, encaminhado para investigacéo
de ferritina elevada. Em uso de Metformina,
Naltrexona e Bupropiona. Ex-tabagista, abstinéncia
alcodlica ha 8 meses. Nega hemotransfusdo e uso
de chas. Exame fisico normal. Laboratério
evidenciando auséncia de padrdo de lesdo
hepatocelular ou colestatica, funcdo hepatica
preservada, ferritina 1668 ng/mL, indice de
saturacéo de transferrina 48%, ferro 164 mcg/dL e
capacidade de ligagdo total do ferro 340 mcg/dL.
Previamente resolvida resisténcia insulinica com
perda de peso e orientado aumento do tempo de
abstinéncia alcodlica. Mantida ferritina elevada.
Ressonancia Magnética: sobrecarga de ferro.
Pesquisa de mutacdes do gene HFE negativas
(HC282Y- normal e H63D- heterozigoze).

Bi6psia hepatica: Arquitetura trabecular e lobular
alteradas. Hepatécitos com  citoplasma amplo,
finamente rendilhado, areas de retracdo aciddfilas
citoplasmaticas e focos de necrose hepatocitaria
com infiltrado linfocitario. Presengca de pigmento
granular acastanhado intracitoplasmatico. Fibrose
com formacdo de septos porta-porta. Aumento
acentuado de linfécitos portais com necrose em
saca bocado. Congestéo venosa.

Figura 1: Exames laboratoriais.

Histopatolégico compativel com HH nao
classica. Encaminhado para a Hematologia,
orientado rastreio para filhos e importancia da
abstinéncia alcodlica.

A suspeicdo para HH é levantada na presenca
do aumento da ferritina e do indice de saturagdo
da transferrina, independente de sintomatologia.
A ferritina é o indicador progndstico mais util e a
transferrina, o primeiro marcador a se alterar.
Neste caso, a associacéo das dosagens séricas,
da pesquisa de mutacdo dos genes HFE
(HC282Y e H63D) e da bidpsia hepatica, definiu
o diagndstico. Com a concomitancia da cirrose
hepéatica e HH néo classica fez-se ainda mais
necessario o rastreio para carcinoma
hepatocelular. O tratamento da HH é a
flebotomia, sendo fundamental a interacé@o entre
a Hepatologia e Hematologia.
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