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APRESENTAÇÃO

O estado de saúde, definido pela World Health Organization (WHO) como o 
“completo bem-estar físico, mental e social”, é um conceito revisitado de tempos 
em tempos pela comunidade científica. Hoje, em termos de ensino e pesquisa, 
a Coordenação de Aperfeiçoamento de Pessoal de Nível Superior (CAPES), 
distribui a saúde em sete áreas do conhecimento, sendo elas: Medicina, Nutrição, 
Odontologia, Farmácia, Enfermagem, Saúde coletiva e Educação física que, juntas, 
possuem mais de sessenta especialidades.

Essa diversidade inerente possibilita um vasto campo para a investigação 
científica. Neste sentido, corroborando com seu título, a obra “Ciências da Saúde: 
Campo Promissor em Pesquisa 5” traz a publicação de cento e vinte e sete 
trabalhos dentre estudos de casos, revisões literárias, ensaios clínicos, pesquisas 
de campo – entre outros métodos quanti e qualitativos – que foram desenvolvidos 
por pesquisadores de diversas Instituições de Ensino Superior no Brasil.

Visando uma organização didática, este e-Book está dividido em seis volumes 
de acordo com a temática abordada em cada pesquisa: “Epidemiologia descritiva 
e aplicada” que traz como foco estudos populacionais que analisam dados de 
vigilância em diferentes regiões do país; “Saúde pública e contextos sociais” que 
trata do estado de saúde de coletividades e tópicos de interesse para o bem-estar 
do cidadão; “Saúde mental e neuropatologias” que disserta sobre os aspectos 
cerebrais, cognitivos, intelectuais e psíquicos que compõe o estado de saúde 
individual e coletivo; “Integridade física e saúde corporal” que engloba os textos 
dedicados ao estudo do corpo e sua influência para a saúde humana; “Cuidado 
profilático e terapêutico” que traz em seus capítulos os trabalhos voltadas às opções 
de tratamentos medicinais sejam eles farmacológicos, alternativos ou experimentais; 
e, por fim, tem-se o sexto e último volume “Investigação clínica e patológica”, que 
trata da observação, exame e análise de diversas doenças e fatores depletivos 
específicos do estado de saúde do indivíduo.

Enquanto organizadores, esperemos que o conteúdo aqui disponibilizado 
posso subsidiar o desenvolvimento de novos estudos que, por sua vez, continuem 
dando suporte à atestação das ciências da saúde como um campo vasto, diverso e, 
sempre, promissor em pesquisa.

Luis Henrique Almeida Castro
Thiago Teixeira Pereira

Silvia Aparecida Oesterreich
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RESUMO: Este relato de caso apresenta a 
história de uma paciente de 26 anos de idade 
diagnosticada com disfunção miocárdica 
secundária a hemocromatose hereditária e não 
ligada ao gene HFE, sendo o quadro clínico 
apresentado mais compatível com o tipo Juvenil, 
condição rara que afeta igualmente ambos os 
sexos. A detecção precoce e a instituição da 
terapêutica adequada podem alterar a evolução 
da doença, prevenir e, em alguns casos, levar à 
reversão da disfunção miocárdica. Exames de 
triagem são de baixo custo e fácil realização. 
A ressonância magnética pode auxiliar no 
reconhecimento precoce da sobrecarga de 
ferro no miocárdio.
PALAVRAS-CHAVE: Hematocromatose; 
Hereditária; Disfunção miocárdica.

ABSTRACT: This case presents a history 
of a 26-year-old patient diagnosed with 
hereditary myocardial dysfunction secondary 
to hemochromatosis and not linked to the 
HFE gene. Early detection and appropriate 
therapy can change the course of the disease. 
Diagnosis and treatment can be avoided and, 
in some cases, lead to reversal of myocardial 
dysfunction. Screening tests are low cost and 
easy to perform. Magnetic resonance imaging 
may assist in the early recognition of myocardial 
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iron overload.
KEYWORDS: Hematochromatosis; Hereditary, Myocardial dysfunction.

1 |  INTRODUCÃO

A Hemocromatose hereditária (HH) é uma doença genética do metabolismo 
do ferro caracterizada por aumento da absorção intestinal, levando ao acúmulo 
progressivo do metal no organismo (POWEL et al, 1998). O excesso de ferro 
provoca danos nos tecidos e fibrose, levando ao comprometimento funcional de 
vários órgãos, sendo mais comumente afetados o fígado, pâncreas e coração 
(MARTINELLI, 2011).

A partir das mutações presentes, a HH pode ser classificada em: hemocromatose 
associada ao HFE (hemocromatose clássica) e hemocromatose não associada ao 
HFE, que é dividida em subtipos. Cerca de 80-85% dos casos de HH corresponde 
a forma clássica associada ao HFE, enquanto 10-15% não são associados ao HFE 
(BACON et al, 2011). 

A hemocromatose juvenil, que corresponde a um dos subtipos da não associada 
ao HFE, é uma condição rara que afeta igualmente ambos os sexos, manifestando-
se apenas em portadores da mutação em homozigose, entre a segunda e terceira 
décadas de vida. As suas manifestações incluem hipogonadismo hipogonadotrófico, 
cardiopatia, cirrose, diabetes, artropatia e pigmentação de pele. As alterações 
laboratoriais são semelhantes ao que se observa na HH clássica, com aumento do 
ferro sérico, da saturação de transferrina e da ferritina, sendo mais graves quando 
há mutação da hepcidina (MARTINELLI, 2011).

Os sistemas cardíacos e endócrinos são os mais suscetíveis ao rápido acúmulo 
ferro, por possuírem mais mitocôndrias e menos antioxidantes (LESNEFSKY, 2001). 

Como resultado, a insuficiência cardíaca (IC) e endócrina são as manifestações 
mais frequentes em formas juvenis de hemocromatose (GULATI, 2014).

O acometimento cardíaco, apesar de ser uma complicação presente 
em apenas 15% dos casos, é a principal causa de morbidade e mortalidade, 
apresentando sobrevida de 1 ano após o diagnóstico sem tratamento, ressaltando 
assim a importância da detecção precoce da cardiomiopatia por sobrecarga de ferro 
(GULATI, 2014).

O quadro clínico é bastante variado. Em estágios iniciais os pacientes podem 
estar assintomáticos; porém em estágios mais avançados podem apresentar um 
quadro avançado de insuficiência cardíaca (HAHALIS et al, 2005; HAHALIS et al, 
2001). Além da disfunção ventricular, arritmias também podem estar presentes 
(BUJA; ROBERT, 1971; WOOD et al, 2005).
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Atualmente, o tratamento padrão é baseado em flebotomia e agentes 
quelantes de ferro. Nos casos de pacientes com sintomas de insuficiência cardíaca, 
estes precisam receber também terapia com os medicamentos padrão para esta 
condição, incluindo inibidores da enzima conversora da angiotensina, diuréticos e 
β-bloqueadores. 

2 |  RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 26 anos, branca, natural e procedente de São Luís, 
solteira, técnica de enfermagem, transferida do Hospital Djalma Marques, onde 
estava internada devido quadro de Cetoacidose Diabética e Infecção Urinária, para 
o Hospital Universitário Presidente Dutra, para investigação de ferritina elevada. 
Amenorreia há 7 meses e diagnóstico de Diabetes Mellitus tipo 1 há 1 mês. Sem 
história de tabagismo e/ou etilismo. Mãe hipertensa e dislipidêmica, fez tratamento 
para hanseníase; Irmã com glicemia de jejum alterada; sem histórico familiar de 
hemocromatose. 

Ao exame físico, taquipneica, hipocorada (+/4+), sopro sistólico em foco 
pulmonar (2+/6+), abdome doloroso à palpação profunda difusamente, edema 
em membros inferiores (MMII) (2+/4+), lesões hipocrômicas em MMII e membros 
superiores (MMSS), dor e parestesia em braço direito. 

Os exames laboratoriais apresentaram os seguintes resultados: coombs direto 
negativo, ferritina 5666 (ref. 11-306), ferro sérico 262 (ref. 37-145), saturação de 
transferrina 90% (ref. 20-50%), fosfatase alcalina 169 (ref. 35-130), gama glutamil 
transferase (GGT) 202 (ref. 6-71), estradiol<5, hormônio folículo estimulante (FSH) 
1,63, hormônio luteinizante (LH) 1,12, prolactina 11, anticorpo descarboxilase do 
ácido glutâmico (Anti GAD) negativo, Peptideo C 0,56 (ref. 1,1- 4,4). 

Prosseguiu-se a investigação com a exclusão de causas secundárias de 
hemocromatose e a análise genética excluiu a HH relacionada ao gene HFE. 
Em conjunto com os dados clínicos, considerou-se como principal hipótese 
diagnóstica a Hemocromatose Juvenil. A ecografia de abdome total, tireoide e 
ecodopplercardiograma, apresentaram resultados normais. Biópsia hepática 
evidenciou achados compatíveis com hemocromatose. Na investigação de 
amenorreia a paciente realizou ultrassonografia transvaginal com presença de 
ovários microfoliculares e ressonância magnética de hipófise que mostrou áreas 
de realce anômalo ao meio de contraste, achado que pode sugerir hemocromatose 
devido acúmulo de ferro. 

Após quatro meses, paciente apresentou episódio de taquicardia 
supraventricular revertida com uso de amiodarona, com boa evolução, mantendo 
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uso de betabloqueador. Seis meses após o diagnóstico, iniciou uso de quelante de 
ferro. Dois meses após instituição da terapia quelante paciente iniciou quadro de 
ortopneia, dispneia paroxística noturna (DPN) e classe funcional New York Heart 
Association (NYHA) III. 

Realizado novo ecocardiograma demostrando disfunção sistólica importante 
do ventrículo esquerdo (VE), fração de ejeção do ventriculo esquerdo (FEVE) 
de 20% e moderada do ventrículo direito (VD). Associado nesse período terapia 
padrão da insuficiência cardíaca. Ressonância magnética do coração compatível 
com miocardiopatia por depósito elevado de ferro. 

Paciente segue em acompanhamento ambulatorial regular, mantém adesão 
medicamentosa, evoluindo com melhora clínica significativa e com remodelamento 
cardíaco reverso (FEVE 54%).

3 |  DISCUSSÃO

A principal hipótese diagnóstica do caso relatado é a hemocromatose não 
ligada ao gene HFE, sendo o quadro clínico apresentado mais compatível com o 
tipo Juvenil. A detecção precoce e a instituição da terapêutica adequada podem 
alterar a evolução da doença (HAHALIS et al, 2005). Como demonstrado, a história 
natural da doença foi modificada e houve melhora da função ventricular, apesar da 
doença não estar mais num estágio inicial.

A insuficiência cardíaca e arritmias são as manifestações cardíacas que 
acontecem precocemente e contribuem de forma significativa para a mortalidade 
nesses pacientes (GUJJA et al, 2010). O diagnóstico tem sido realizado através 
de marcadores bioquímicos e biópsia de tecido. A ressonância magnética cardíaca 
tem tido um papel importante por ser um exame não invasivo e permitir quantificar 
a carga de ferro cardíaco. Os principais tratamentos utilizados atualmente são 
a flebotomia e os fármacos quelantes, porém outros tratamentos estão sendo 
estudados (IGLESIAS, 2018).

4 |  CONCLUSÃO

A Cardiomiopatia por sobrecarga de ferro pode resultar de um distúrbio primário 
do metabolismo do ferro ou ser decorrente de causas secundária. O espectro 
clínico é bastante variável, desde pacientes assintomáticos por longo período até o 
acometimento dos diversos órgãos. 

O diagnóstico e tratamento adequados podem prevenir e, em alguns casos, 
levar à reversão da disfunção miocárdica. Exames de triagem são de baixo custo e 
fácil realização. A ressonância magnética pode auxiliar no reconhecimento precoce 
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da sobrecarga de ferro no miocárdio.
Flebotomia e os quelantes de ferro continuam sendo os pilares da terapia, 

associados a terapia padrão para insuficiência cardíaca, nos pacientes que se 
apresentam com acometimento cardíaco.
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