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L© Introducao: A Hemocromatose Hereditaria tipo 4 (HH-4), tambeém designada Doenca da Kerroportina, '\
& /  éuma doenca genetica de sobrecarga em ferro devida a alteragéo da proteina ferroportina'que tem '
/< como funcio a exportacio de ferro das células e é alvo de regtilacdo negativa bela hormonathepcidina. A
; g patologia ocorre por mutacoes no gene SLC40A1, sendo unica forma de HH com tran%sfi u-
v tossomica Dominante, fenotipicamente heterogénea corx}\subti os (formas A e'B) e prévalén 1}1 mund&l .
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Clara Camaschella, Diagnosis
and treatment of
non-HFE-haemochromatosis.

Objectivo: A HH-4 pertence ao grupo das Doencas Raras (cerca de 200 casos descritos mundialmente);
procede-se a descricao do caso clinico de doentefehviada a consulta de imSKo-hemotgrapia por hiperferri-
tinémia. | |

Doente e Métodos: Doente do sexo feminino, 41 an@s)em qué foram estudada causas dehhiperferrit-
inémia, nomeadamente sindroma metabalico, param ros inflamatorios, doenca hepatica crénica,
hemolise e aceruloplasmina, cujos resultados foram negativos. Seguiu-se gquantificacio de ferro hepatico
por Ressonancia Magnetica (RM). Perante os resultados, tez-se pesquisa d mutag’("jes raras para HH. Ini-
ciou-se Flebotomias Terapéuticas (FT) dei450 ge.semanais que passaram\a uinzenais por rapida descida
de hemoglobina ja prevista pela patologi mantndgas\e?m hélde inducao ate atingir ferritina <50 ng/ml.
A probanda refere que o'pai e umairma fazem FT. No estudo g ftic& , p%i detetada uma mutacao em
heterozigotia no gene SLG40A1, o'que dir

ionou o estudo genético de doente.

Resultados (antas/apos 4 ¥T): Ferritinat Y08/553 ng/ml; Saturacao transferrina: 27/30 %; ALT: 17 /20
U/L; Glicemia: 88/amg/dl; : 85/- umolyg; Hemoglobina: 13,6/12,5 g/dl.

Genetica: A analise do gene SLC40A1 revelou heterozigotia para a mutacao c.238G>A, o que origina a al-
teracdo p.Gly80Ser naferroportina, perda da sua funcio e acumulacio intracelular de ferro (figuras 1, 2 -

Haematologica/The Hematologyjournal [ 2006; 91(1)).
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Hemocromatose Hereditaria

Mutacdo no
gene SLC40A1

Localizac3o: =
2q32.2 Cnd|flrca a
proteina

Ferroportina

\Figl}-_ra\_z. Localizacao de Ferroportina nos enteraocitos e
\ ‘) macrofagos.

dnte hiperferritﬁxé\lia, pos eliminar causas de Hemocromatose Secundaria, havendo ligei-
adlle ferro hepatico e histo iliar, diagnosticou-se um caso de Doenca da Ferroportina,
padrao benigno com saturacao de transferrina normal e ligeira
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