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Introdugao

GCW, 33 anos, apresenta quadro de insuficiéncia
cardiaca ( IC) aguda, amenorréia e escurecimento da
pele. Trés meses depois do quadro inicial é encaminhada
para um grande centro de cardiologia, sendo submetida
a exames de triagem de IC, sendo prontamente levantada
a suspeita de hemocromatose. Esta doenga acomete o
coragdo em apenas 15% dos casos. Foi demonstrado que
o reconhecimento precoce e a intervengao podem alterar o
prognostico. Esse é um diagnéstico que deve ser pensado
em todos os casos de triagem de IC, visto que é de fAcil
diagnéstico e seu tratamento pode mudar drasticamente
o progndstico da doenga.

Hemocromatose hereditdria (HH) é uma doenca
genética do metabolismo do ferro caracterizada
por aumento da absorcdo intestinal e actimulo
progressivo deste em diferentes érgéos.l HH ¢ a
doencga autoss6mica mais comum em caucasianos,
particularmente naqueles com ancestrais nérdicos
ou celtas, afetando um em cada 220-250 individuos.?
De acordo com as mutagdes encontradas, a HH pode
ser classificada em: Hemocromatose associada ao
HFE (hemocromatose clédssica) e hemocromatose nao
associada ao HFE: Hemocromatose hereditéria por
mutagdo no receptor 2 da transferrina-TfR2, hemo-
cromatose juvenil (muta¢do da hemojuvelina — gene
HJV e mutagédo da hepcidina — gene HAMP), doenca da
ferroportina e sobrecarga de ferro africana. A grande
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maioria (80-85%) dos casos de HH que tem ancestrais
do norte Europeu é associada ao HFE, enquanto 10-15%
dos casos de HH néo sdo associados ao HFE.?

O acometimento cardiaco, apesar de ser uma
complicagdo de baixa incidéncia (15%), é a principal causa
de morbi-mortalidade, apresentando sobrevida de 1 ano
ap6s o diagnéstico sem tratamento.*

E uma causa grave e potencialmente reversivel de
insuficiéncia cardiaca que envolve principalmente disfungdo
diastdlica e aumento da susceptibilidade para arritmias e
IC terminal, sendo seu espectro de sintomas variado.

Foi demonstrado que o reconhecimento precoce
e a intervenc¢do podem alterar o curso da doenca.
Marcadores bioquimicos e biépsia de tecido, tém sido
tradicionalmente utilizados para diagnosticar e orientar
a terapia. Modalidades diagnésticas mais recentes
como a ressonancia magética cardiaca (RMC), sdo néo-
invasivas e podem avaliar a carga quantitativa de ferro
cardiaco. A flebotomia e os fdrmacos quelantes sdo os
principais tratamentos atuais. Outros tratamentos estado
sendo investigados.’

Relato do caso

Paciente do sexo feminino, 33 anos, branca, trabalhadora
rural, natural de Alto Jequitiba, Minas Gerais, apresenta
amenorréia ha 3 anos e escurecimento da pele hé 1 ano.
Relato de dispnéia progressiva hd 3 meses, associada a
plenitude géstrica, ascite, edema de membros inferiores,
ortopnéia e classe funcional NYHA III. Encaminhada
ao Instituto Nacional de Cardiologia para seguimento e
investigagédo etiolégica.

Ao exame apresentava de alteracdes pele de cor
acinzentada, refere achar sua pele mais bronzeada no
dltimo ano, porém relacionava ao fato de trabalhar no
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sol. Além de ritmo cardiaco regular em 3 tempos com
presenca de 4 bulha acesséria e edema simétrico de
membros inferiores.

Como propedéutica inicial foram realizados
exames dos quais se destacavam: Ferritina 6073 ng/ml
(VR: 20 a 200 ng/ml), Ferro sérico 342 mcg/dL
(VR: 60 A 180 mcg/dL), Saturagéo de transferrina 101%
(VR: 20 a 40%).

Com a suspeita de cardiopatia por depdsito de ferro
devido ao resultado dos exames laboratoriais e do exame
fisico, foram realizados exames complementares para
fechar o diagnéstico. Ressonancia magnética pelo método
T2* foi sugestiva de depdsito miocdrdico (Figura 1) e
hepatico de ferro. A RMC pré tratamento mostrava
tempo de T2* 13,0 ms (N: >20 ms) e MIC (Miocardial Iron
Concentration) estimado de 2,0 mg/g (N: < 1,1 mg/g).
Ap6s tratamento o tempo de T2 foi de 17,0 ms, com MIC
estimado em 1,3 mg/g. Este resultado foi confirmado
pela biépsia endomiocardica.

Prosseguiu-se a investigagdo com a exclusdo de causas
secunddrias de hemocromatose e a andlise genética que
excluiu a HH relacionada ao gene HFE. Em conjunto com os
dados clinicos o caso é sugestivo de Hemocromatose Juvenil.

O tratamento estabelecido baseou-se na realiza¢do
semanal de flebotomias em associa¢do ao uso de quelantes
orais e parenterais de ferro, além de terapia convencional
da insuficiéncia cardiaca com beta bloqueador, inibidor
da ECA, espironolactona e furosemida. Apés 6 meses
de seguimento ambulatorial, a paciente apresentava
melhora da classe funcional e melhora dos parametros
ecocardiograficos (figura 2).

Discussao

A principal hip6tese diagnéstica é a Hemacromatose
ndo cldssica, ou ndo ligada ao gene HFE, sendo o
tipo Juvenil, o mais compativel com o quadro clinico
apresentado. A HH juvenil é caracterizada por acimulo
precoce de ferro no organismo, com manifestacdes
entre a 2% e 3% décadas de vida. As manifestacdes
incluem hipogonadismo hipogonadotréfico, doenca
cardfaca, cirrose, diabetes, artropatia e pigmentagdo
da pele. E caracterizada por rdpido actimulo de ferro
no organismo, de inicio precoce, com manifestacdes de
sobrecarga de ferro entre a segunda e terceira décadas
de vida (15-20 anos de idade) e comprometimento
funcional dos 6rgaos afetados antes dos 30 anos de
idade. As manifesta¢des cardiacas com insuficiéncia
cardiaca e arritmias sdo precoces e sdo importantes
causas de morte.®

A Cardiomiopatia por sobrecarga de ferro, sendo ela
causada por hemocromatose ou ndo, é uma doenga que
sempre deve ser pensada logo no primeiro momento
do diagnéstico inicial dos pacientes com insuficiéncia
cardiaca. A paciente descrita acima manifestou a doenga
com um quadro cldssico de insuficiéncia cardiaca
congestiva e jd apresentava carga importante de depésito
de ferro no coracdo. Apesar da doenca nédo estar mais
num estdgio inicial, a histéria natural da doenga foi
modificada e houve regressdo do acimulo de ferro bem
como melhora da fungédo ventricular.

Vale ressaltar que a RMC pelo método T2*
estabeleceu-se como método tanto diagnéstico como
método para estratificacdo de risco destes pacientes.

Figura 1 - Ecocardiograma pelo método Strain: Primeira imagem mostra disfuncio sistdlica de VE demonstrado pelo valor de -9,8 obtido pelo Strain
global do VE. Segunda imagem realizada apds o tratamento mostra recuperagdo da fungio sistélica do VE demonstrado pelo valor do Strain de -20,8.
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imagem mostra melhora apds o tratamento.

Figura 2 — Ressonidncia Magnética Cardiaca pelo método T2* : Primeira imagem mostra caracteristica de depdsito miocdrdico de ferro e a segunda

Ela pode ser usada também para acompanhamento da
resposta ao tratamento da doenga.”

A Cardiomiopatia por sobrecarga de ferro é uma doenga
potencialmente letal, mas tratdvel quando diagnosticada
e tratada no inicio do seu curso. Apesar da baixa
incidéncia de cardiopatia associada a sobrecarga de ferro
na populacdo geral, ela é uma cardiopatia com potencial
de tratamento e reversdo e seus exames de triagem sdo
de facil realizagdo e baixo custo. Desta forma, a dosagem
de ferro, ferritina e saturagao de transferrina devem fazer
parte da rotina propedéutica inicial dos pacientes com
miocardiopatia dilatada.
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