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INTRODUÇÃO

A hemocromatose hereditária (HH) é um distúrbio

genético do metabolismo do ferro causado por

mutações. Resulta em deficiência de hepcidina,

aumento da liberação de ferro e acúmulo nos

hepatócitos principalmente. Afeta mais homens

brancos. Classifica-se em HH clássica, associada à

proteína HFE, e HH não clássica, não associada à

HFE. A forma mais comum é a clássica com

mutações C282Y, H63D e S65C. O quadro clínico

geralmente é inespecífico e inicialmente

assintomático.

OBJETIVO

Relatar um caso de hemocromatose hereditária

não clássica em um paciente do sexo masculino.

MÉTODO

As informações do caso foram obtidas através da

revisão do prontuário, exames complementares e

literatura dos últimos 10 anos.

RESULTADOS

Homem, branco, 74 anos, pré diabético, esteatose

hepática acentuada, encaminhado para investigação

de ferritina elevada. Em uso de Metformina,

Naltrexona e Bupropiona. Ex-tabagista, abstinência

alcoólica há 8 meses. Nega hemotransfusão e uso

de chás. Exame físico normal. Laboratório

evidenciando ausência de padrão de lesão

hepatocelular ou colestática, função hepática

preservada, ferritina 1668 ng/mL, índice de

saturação de transferrina 48%, ferro 164 mcg/dL e

capacidade de ligação total do ferro 340 mcg/dL.

Previamente resolvida resistência insulínica com

perda de peso e orientado aumento do tempo de

abstinência alcoólica. Mantida ferritina elevada.

Ressonância Magnética: sobrecarga de ferro.

Pesquisa de mutações do gene HFE negativas

(HC282Y- normal e H63D- heterozigoze).

Biópsia hepática: Arquitetura trabecular e lobular

alteradas. Hepatócitos com citoplasma amplo,

finamente rendilhado, áreas de retração acidófilas

citoplasmáticas e focos de necrose hepatocitária

com infiltrado linfocitário. Presença de pigmento

granular acastanhado intracitoplasmático. Fibrose

com formação de septos porta-porta. Aumento

acentuado de linfócitos portais com necrose em

saca bocado. Congestão venosa.

CONCLUSÃO

A suspeição para HH é levantada na presença

do aumento da ferritina e do índice de saturação

da transferrina, independente de sintomatologia.

A ferritina é o indicador prognóstico mais útil e a

transferrina, o primeiro marcador a se alterar.

Neste caso, a associação das dosagens séricas,

da pesquisa de mutação dos genes HFE

(HC282Y e H63D) e da biópsia hepática, definiu

o diagnóstico. Com a concomitância da cirrose

hepática e HH não clássica fez-se ainda mais

necessário o rastreio para carcinoma

hepatocelular. O tratamento da HH é a

flebotomia, sendo fundamental a interação entre

a Hepatologia e Hematologia.
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Figura 1: Exames laboratoriais.

HEMOCROMATOSE HEREDITÁRIA NÃO CLÁSSICA: 

UM RELATO DE CASO

Histopatológico compatível com HH não

clássica. Encaminhado para a Hematologia,

orientado rastreio para filhos e importância da

abstinência alcoólica.
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