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RESUMO
Este artigo tem como objetivo fornecer uma visão concisa da revisão de
literatura sobre a Hemocromatose Hereditária (HH), destacando seus
aspectos clínicos, genéticos, diagnóstico e tratamento. Para esta revisão,
foram consultadas diversas fontes de pesquisa, incluindo bases de dados
como Scielo e PubMed, com foco em estudos publicados entre 2018 e
2023. Foram selecionados artigos que abordavam aspectos fundamentais da
HH, como sua fisiopatologia, características clínicas e opções terapêuticas.
A revisão revelou que a HH é uma doença genética que resulta no acúmulo
excessivo de ferro no organismo. Isso pode levar a uma série de
complicações, incluindo danos ao fígado, coração e outros órgãos. A
análise da literatura também destacou a importância do diagnóstico precoce
da HH, o que pode permitir intervenções terapêuticas mais eficazes para
reduzir a sobrecarga de ferro e melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
Com base nas evidências reunidas, conclui-se que a HH é uma condição
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médica relevante que exige uma abordagem multidisciplinar para seu
manejo. O conhecimento atual sobre a genética subjacente à HH tem
contribuído para o desenvolvimento de estratégias de tratamento mais
eficazes. A conscientização sobre esta doença hereditária é fundamental
para promover diagnósticos precoces e melhorar a qualidade de vida dos
pacientes afetados. A pesquisa contínua é necessária para aprimorar ainda
mais nosso entendimento da HH e suas implicações clínicas.
Palavras-chave: Hemocromatose Hereditária. Genética. Diagnóstico.
Tratamento.
 
1. INTRODUÇÃO
A hemocromatose caracteriza-se como uma patologia vinculada à hiper
absorção de ferro pela mucosa intestinal, levando a alterações
significativas em diversos órgãos [1]. Enquanto em organismos saudáveis,
a regulação da absorção de ferro ocorre eficientemente, na presença da
hemocromatose, esta absorção é exacerbada devido à insuficiência de
hepcidina e mutações no gene HFE, ainda que a ingestão de ferro
permaneça em níveis normativos [2]
 
Dentro da esfera da Hemocromatose Hereditária (HH), é possível
identificar quatro categorias distintas, classificadas em dois grupos
principais: aqueles associados ao gene HFE (tipo I) e aqueles não
vinculados ao mesmo (tipos II, III e IV). A variante tipo I representa a
forma clássica da HH, transmitida de maneira autossômica recessiva. As
demais variantes, II a IV, são caracterizadas por diferentes mutações
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genéticas, com destaque para mutações como C282Y/H63D, C282Y/S65C e
a prevalente C282Y/C282Y, todas vinculadas ao gene HFE [3].
 
A manifestação sintomática da HH pode ser insidiosa, uma vez que é
necessário um período considerável para que o ferro se acumule nos
órgãos, tornando-se mais prevalente em indivíduos do sexo masculino em
comparação às mulheres, devido à perda regular de ferro pelo ciclo
menstrual feminino [4]. Clinicamente, as manifestações são variadas,
incluindo pacientes com sintomatologia ligada aos órgãos afetados,
indivíduos assintomáticos diagnosticados por meio de exames laboratoriais
e aqueles com histórico familial de hemocromatose.
 
A abordagem inicial em pacientes sob suspeita de distúrbios de sobrecarga
de ferro é pautada tanto nos sintomas clínicos como em elevações
enzimáticas hepáticas ou antecedentes familiares. O rastreio é geralmente
iniciado pela análise dos níveis de ferro-transferrina (TS) e ferritina sérica
(SF) [5,6]. Uma vez confirmada a sobrecarga de ferro por meio destes
exames, faz-se necessária uma confirmação adicional, seja por biópsia
hepática ou teste genético.
 
O armazenamento excessivo de ferro em órgãos específicos, como
pâncreas, pele, coração, ossos e principalmente o fígado, pode acarretar
complicações graves, incluindo fibrose hepática, cirrose, carcinoma
hepatocelular, diabetes mellitus, entre outros [7,8]. O fígado, enquanto
principal reservatório de ferro, desempenha papel crucial na excreção do
excesso de ferro circulante. As implicações da sobrecarga de ferro em
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cardiopatias também são dignas de nota, representando uma das principais
causas de morbidade e mortalidade em indivíduos com hemocromatose.
 
Em relação ao tratamento, a flebotomia emerge como uma abordagem
consolidada, cujo objetivo é regular os níveis de ferritina sérica e monitorar
os índices de hemoglobina [9,10]. Esse tratamento, associado a
recomendações dietéticas e restrições específicas, visa garantir que o
paciente mantenha níveis adequados de ferro, minimizando assim os riscos
associados à patologia.
 
Portanto, este estudo pretende aprofundar os mecanismos e consequências
da hemocromatose hereditária no organismo humano, formulando a
pergunta: "Quais são os principais efeitos da hemocromatose hereditária
em diferentes órgãos e quais são os melhores métodos de tratamento
disponíveis?". Postula-se que uma compreensão detalhada dos fatores
genéticos, dos processos patológicos associados e das intervenções
terapêuticas podem fornecer uma melhor qualidade de vida para os
pacientes afetados.
 
2 METODOLOGIA
 
Neste estudo, foi adotada uma metodologia de revisão bibliográfica
rigorosa com o objetivo primordial de coletar, analisar, interpretar e
sintetizar descobertas provenientes de investigações científicas prévias
acerca da hemocromatose hereditária e seus impactos em órgãos humanos,
bem como elucidar os tratamentos mais eficazes para tal condição. A opção
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por esta abordagem metodológica foi justificada pela necessidade de
agrupar uma extensa variedade de estudos que proporcionasse uma análise
integrada e abrangente sobre a temática em foco.
 
Buscou-se, ademais, identificar lacunas no conhecimento atual, perceber
tendências emergentes e estabelecer interligações entre as diversas
pesquisas, oferecendo uma perspectiva holística, fundamentada e
atualizada das nuances, implicações e complexidades da hemocromatose
hereditária
 
Buscou-se, ademais, identificar lacunas no conhecimento atual, perceber
tendências emergentes e estabelecer interligações entre as diversas
pesquisas, oferecendo uma perspectiva holística, fundamentada e
atualizada das nuances, implicações e complexidades da hemocromatose
hereditária.
 
No âmbito da investigação, foram conduzidas buscas nas bases de dados:
Scientific Electronic Library Online (SciELO), Literatura Latino-
Americana e do Caribe em Ciências da Saúde (LILACS) e PubMed,
selecionadas pela sua vasta cobertura de publicações acadêmicas,
abarcando estudos de caráter tanto nacional quanto internacional, tornando-
as fontes essenciais para uma análise compreensiva e robusta no domínio
da hemocromatose hereditária.
 
A procura por literatura científica foi ancorada no sistema de Descritores
em Ciências da Saúde (DeCS), englobando as expressões-chave:
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"Hemocromatose Hereditária", "Doenças hepáticas", "Carcinoma
hepatocelular", "Absorção excessiva de ferro" e "Efeitos da hemocromatose
em órgãos". O processo de seleção e análise de documentos foi
meticulosamente estruturado visando assegurar a coerência e precisão das
informações. A pesquisa focou-se em artigos publicados entre janeiro de
2015 e dezembro de 2023, redigidos em língua portuguesa e inglesa com
enfoque direcionado à hemocromatose hereditária, suas manifestações em
órgãos e os métodos terapêuticos associados
 
Para assegurar a relevância dos documentos, foram definidos critérios
específicos de inclusão e exclusão, descartando-se aqueles que não se
alinharam rigorosamente ao objetivo central do estudo, bem como
publicações redundantes, com metodologia duvidosa ou ausência de um
embasamento teórico robusto.
 
O processo de triagem transcorreu em etapas. Inicialmente, foram inseridos
os descritores pertinentes nas bases de dados escolhidas. Posteriormente,
uma primeira análise dos títulos e resumos permitiu identificar os artigos
potencialmente relevantes. Cada um destes, então, foi examinado
integralmente, visando assegurar sua compatibilidade com a pesquisa em
questão.
 
A avaliação de cada trabalho selecionado foi executada com rigor,
considerando aspectos como a natureza do estudo, a metodologia adotada, o
idioma e a origem geográfica. Através da análise qualitativa, foi possível
aprofundar-se no conteúdo dos documentos, identificando padrões e
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tendências no universo da pesquisa sobre hemocromatose hereditária,
proporcionando assim, uma visão holística e fundamentada sobre o tema
analisado.
 
3. RESULTADOS E DISCUSSÕES OU ANÁLISE DOS DADOS
 
Os resultados desta revisão bibliográfica fornecem uma análise
aprofundada dos 10 artigos selecionados, publicados no período
compreendido entre 2018 e 2023, abordando a temática da hemocromatose
hereditária. A seleção criteriosa desses artigos seguiu rigorosos critérios de
inclusão e exclusão, garantindo, assim, a qualidade e relevância das
investigações examinadas.
 
O Quadro 1, delineado a seguir, oferece uma síntese meticulosa dos estudos
revisados nesta investigação, enfatizando elementos cruciais como título do
artigo, autores e ano de publicação, tipo de estudo, objetivos, resultados e
conclusões. Cada artigo catalogado foi submetido a uma análise rigorosa e
detalhada, permitindo a extração de informações valiosas sobre a
hemocromatose hereditária e suas complexas relações com diversas
condições médicas.
 
Quadro 1: Resumo dos Artigos Selecionados sobre Hemocromatose
Hereditária (2015-2023)
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Fonte: Elaborada pela Autora, 2023.
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Os principais resultados revelaram associações significativas entre a
hemocromatose hereditária e condições como cirrose hepática,
cardiomiopatia, deficiência de G6PD e diabetes mellitus tipo 1 [16]. Além
disso, foi observado que o acúmulo progressivo de ferro prejudica órgãos
vitais, como fígado, coração e glândulas endócrinas. Essas descobertas
destacam enfaticamente a importância de um diagnóstico precoce e do
tratamento adequado da hemocromatose, visando melhorar a qualidade de
vida e aumentar a sobrevida dos pacientes [11].
 
A Hemocromatose Hereditária (HH) foi identificada como uma condição
genética que resultou em acúmulo excessivo de ferro nos órgãos vitais,
desvelando uma série de implicações clínicas. A análise meticulosa da
literatura científica permitiu uma compreensão mais robusta sobre os
impactos desta condição no organismo humano e os avanços nos métodos
de tratamento. Esta revisão estratificada almejou discutir os principais
achados da literatura recente, comparando-os e contextualizando-os no
cenário clínico atual.
 
Inicialmente, destacou-se o estudo de Costa et al. (2021), que proporcionou
uma visão detalhada sobre a relação entre HH e o desenvolvimento de
cirrose hepática, uma das consequências mais graves da sobrecarga de
ferro. Este achado estava em consonância com a compreensão tradicional
da patologia da HH, reforçando a necessidade de monitoramento hepático
rigoroso em pacientes diagnosticados com esta condição [11].
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A cardiomiopatia emergiu como outra manifestação clínica séria associada
à HH, conforme elucidado por Teles et al. (2021). Esta complicação,
originada pelo estresse oxidativo e acúmulo de ferro no miocárdio,
destacou a necessidade de investigações futuras sobre terapêuticas
farmacológicas que pudessem mitigar a mortalidade associada a esta
comorbidade [12].
 
A interação entre HH e outras patologias também se revelou uma área de
considerável interesse. Barth e Rodrigues (2022) exploraram a coexistência
de HH e deficiência de G6PD, proporcionando uma visão sobre como
diferentes distúrbios metabólicos podiam coexistir e potencialmente
exacerbar as manifestações clínicas de HH [13].
 
A revisão de Holland e Fernandes (2018) sobre o diagnóstico e tratamento
da HH sublinhou a importância de intervenções terapêuticas precoces para
melhorar o bem-estar e a sobrevida dos pacientes. Este ponto foi
corroborado por Krindges et al. (2021), que enfatizaram a necessidade de
um diagnóstico precoce e tratamento para prevenir complicações hepáticas
sérias [14].
 
A hiperferritinemia, um indicador de sobrecarga de ferro, e suas relações
com a HH e outras comorbidades foram exploradas por Fortes et al. (2021).
Este estudo reiterou a importância do diagnóstico preciso e da gestão
clínica e nutricional adequada para mitigar as manifestações adversas
associadas à HH [15].
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A relação entre sobrecarga de ferro e Diabetes Mellitus Tipo 1 foi analisada
por Gouveia, Ribeiro e Carrilho (2018), revelando uma correlação
intrigante entre sobrecarga de ferro, preservação da secreção de insulina e
controle glicêmico. Este achado pôde ter implicações significativas para o
manejo clínico de pacientes com coexistência de HH e Diabetes Mellitus
[16].
 
Pozza, Cibulski e Rangel (2021) analisaram os efeitos hepáticos em
pacientes diagnosticados com Hemocromatose e seu impacto na qualidade
de vida. Este estudo reafirmou a relação causal entre excesso de ferro e
danos hepáticos, salientando mais uma vez a necessidade de diagnóstico
precoce e intervenção terapêutica para prevenir a progressão da doença
hepática associada à HH [17].
 
O estudo de caso de Oliveira et al. (2022) sobre uma paciente com
hiperferritinemia, dislipidemia e sua relação com a hemocromatose
hereditária proporcionou insights valiosos sobre a gestão nutricional e
prevenção de complicações associadas à HH [18].
 
Finalmente, a revisão de Wahlbrink, D.; Rempel, C.; Moreschi, C. et al.
(2019) apresentou uma visão abrangente sobre a etiologia, impactos e
manejo da HH, salientando o tratamento primário através de flebotomias
terapêuticas. A convergência de achados entre os diferentes estudos
ressaltados sugeriu uma coesão significativa na compreensão dos
mecanismos patológicos da HH e das estratégias terapêuticas pertinentes
[19]. A complexidade genética da condição, elucidada por Holland e
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Fernandes (2018), apontou para uma necessidade de mais investigações que
pudessem desvendar a heterogeneidade da HH e, assim, conduzir a
abordagens terapêuticas mais individualizadas [20].
 
4 CONCLUSÃO/CONSIDERAÇÕES FINAIS
 
A investigação empreendida permitiu a delimitação clara dos impactos da
Hemocromatose Hereditária em diversos órgãos vitais, demonstrando uma
inter-relação complexa entre a sobrecarga de ferro e manifestações
patológicas em órgãos como o fígado, coração e pâncreas. Adicionalmente,
foi possível discernir os efeitos adversos sobre o metabolismo, incluindo a
correlação com síndromes metabólicas e desordens como a Diabetes
Mellitus Tipo 1. A análise permitiu também uma visão mais apurada sobre
as repercussões cardiovasculares, notadamente a cardiomiopatia induzida
pela sobrecarga de ferro, corroborando a gravidade da condição e sua
influência em morbidades secundárias.
 
No que tange aos métodos de tratamento, a análise demonstrou que o
diagnóstico precoce e a intervenção terapêutica são essenciais para mitigar
a progressão da doença e suas complicações. Ficou evidente que a
flebotomia permanece como uma intervenção primária eficaz, contudo, a
necessidade de uma abordagem multidisciplinar se fez notável, incluindo a
orientação nutricional e o manejo de comorbidades associadas.
 
Ao explorar a literatura, tornou-se claro que, embora exista um consenso
sobre a natureza hereditária da hemocromatose e suas consequências, há
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um campo vasto para investigações futuras, especialmente no que concerne
ao entendimento da heterogeneidade genética da condição e na avaliação de
terapias emergentes.
 
Os resultados obtidos contribuem de forma significativa para uma
compreensão mais robusta da Hemocromatose Hereditária, não apenas
elucidando os mecanismos patofisiológicos subjacentes, mas também
delineando estratégias terapêuticas eficazes para o manejo da doença. A
integração dos achados na literatura existente proporciona uma perspectiva
abrangente e atualizada sobre a HH, favorecendo uma gestão clínica mais
informada e, por consequência, uma perspectiva de melhoria na qualidade
de vida dos pacientes afetados. Este trabalho, assim, não apenas atende aos
objetivos propostos, como lança luz sobre áreas que demandam
investigações futuras, enriquecendo o corpus científico sobre a
Hemocromatose Hereditária.
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