Diagnostico

Teste Bioquimico : uma simples analise ao sangue, o
chamado perfil bioquimico do ferro, mede :

> A Saturagéo da Transferrina (proteina transportadora do
ferro). Uma Saturagéo da Transferrina, em jejum, acima
de 50 % ¢é muito sugestiva de Hemocromatose (HH)®

> A Ferritina sérica (proteina de armazenamento do
ferro). Um resultado elevado pode ser devido a sobre-
carga de ferro. Este resultado deve ser interpretado em
combinagdo com a Saturagédo da Transferrina.?

" Transferéncia do ferro através do sangue
® Amazenamento do ferro nos érgaos

Um teste genético no sangue ou
na saliva podera confirmar o
diagnostico. O teste genético
para a presenca, em duplicado,
da mutacdo C282Y no gene
HFE, detectara a forma mais fre-
quente de Hemocromatose.

Outras formas raras de HH
(outras mutagdes ndo HFE)
podem ser testadas em labo-
ratérios especializados ou em
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Uma questao familiar

Se o teste é positivo, sera da responsabilidade do
doente informar os seus familiares e encoraja-los a
realizar os testes bioquimico e genético.
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Objectivos da EFAPH

Sensibilizar os Médicos e a Populagédo em Geral para a
Hemocromatose. Apoiar a formacédo de Associacbes
Nacionais em todos os paises e promover o melhor trata-
mento e investigagdo da doenca.
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HEMOCROMATOSE

Doenca genetica de
sobrecarga de ferro

Informacao - Prevencao

Tratamento
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O que € a hemocromatose ?

Sobrecarga de Ferro

A Hemocromatose é devida a um excesso pro-
gressivo de ferro no organismo. Se nao for trata-
da, a sobrecarga de ferro pode levar a danos
severos em orgaos vitais como o figado, o cora-
¢do, o0 pancreas, articulacbes e, em situacdes
extremas, poder levar a morte. A Hemocromatose
€ hereditaria. Os pais, os irmaos e os filhos de
uma pessoa com o diagnoéstico de
Hemocromatose mais provavelmente sdo porta-
dores de uma mutacdo C282Y, mas também
podem ter a doenca.

Uma doenca genética

A FORMA MAIS FREQUENTE DA DOENCA

Uma mutacdo comum no gene HFE, chamada
C282Y/C282Y, é responsavel pela forma mais frequente
de Hemocromatose. Esta mutagdo causa um aumento
excessivo de ferro no sangue que pode resultar em pro-
blemas sérios como : fadiga crénica, cirrose, cancro do
fidago, diabetes e reumatismo incapacitante.

A mutacédo é muito comum em populagdes que migra-
ram dos paises do Norte da Europa especialmente de
origem Celta.

FORMAS RARAS DE HEMOCROMATOSE

Criancas e jovens também podem ter sobrecarga de
ferro severa. Estes casos muito raros de
Hemocromatose juvenil sdo devidos a mutacbes em
outros genes que ndo o HFE, como sejam a hemoju-
velina, a hepcidina, a ferroportina... Estas formas raras
encontram-se em todo o mundo.

Os Centros de Referéncia Nacionais, especializados
em doengas de sobrecarga de ferro, ajudaréo no dia-
gnéstico e tratamento apropriado destas situagées.

Um diagnostico precoce

Sinais de alerta, ndo especificos podem ser mal
interpretados e assim atrasar o diagnéstico :

> fadiga crénica ou anormal,

> dores articulares,

> arritmia cardiaca,

> diabetes,

> disturbios sexuais,

> pigmentagdo da pele...

Desde que Hemocromatose
seja diagnosticada e tratada
precocemente, o doente pode
ter uma vida normal e uma
esperanca de vida também
normal. Contudo, o atraso no
diagndstico pode levar a com-
plicacdes, lesdes nos 6rgaos e
um progndéstico muito mais
sério.

Actualmente ainda ndo se conhece suficientemen-
te a Hemocromatose na maioria dos pais europeus.
Uma pessoa em cada 300 esta geneticamente pre-
disposta para ter sobrecarga de ferro. Na Europa
isto significa que cerca de 2,2 milhdes de pessoas
podem ter a doenga. Na Irlanda a Hemocromatose
€ muito mais comum e estima-se que uma em cada
83 pessoas pode estar em risco de sobrecarga de
ferro. As formas muito raras de hemocromatose
nao relacionada com o HFE ainda nao sdo comple-
tamente conhecidas

Actualmente o trata-
mento consiste em
sangrias ou fleboto-
mias. As flebotomias
sao realizadas regular-
mente de forma e eli-
minar o excesso de
ferro.

O médico organiza o

programa de flebotomias conforme os requisitos de
frequéncia e volume de sangue a retirar. Numa pri-
meira fase (tratamento intensivo ou de inducéo)
pode-se realizar uma flebotomia em cada semana até
desaparecer a sobrecarga de ferro. As flebotomias
passam a ser menos frequentes na segunda fase
(fase de manutencédo) e poderao ser realizadas com
um intervalo de um a 6 meses com o objectivo de
prevenir a reacumulacao de ferro no organismo.

A investigacdo médica
na Hemocromatose
continua e procura-se |
explorar a possibilida-
de de formas alterna-
tivas de tratamento. E
fundamental ter um
melhor conhecimento
sobre o metabolismo
do ferro.




