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RESUMO - A hemocromatose pode se manifestar como osteoartrite de inicio precoce e que afeta, de manei-
ra atipica, as articulacdes metacarpofalangianas. Seu reconhecimento pode permitir o diagndstico precoce
e tratamento de uma doenca potencialmente fatal. Descrevem-se aqui dois casos de hemocromatose com

manifestacdes articulares.

DESCRITORES - Osteoartrite, Hemocromatose, Dor.

INTRODUCAO

A osteoartrite (OA) é uma condicao altamente
prevalente. O aumento da idade, o sexo feminino
e obesidade tém sido identificados como fatoresde
risco. Nas maos ela afeta principalmente as interfa-
langianas proximais e distais bem como a primeira
carpo metacarpiana. Pode causar dor significativa
eprejudicar a qualidade devida de seu portador.

A hemocromatose hereditaria(HH) ¢ uma doen-
¢a hereditaria causando a sobrecarga de ferro pro-
gressiva em oOrgaos solidos tais como o figado, co-
racao e pancreas. Artropatia € comum nessa doenga
e comporta-se como uma osteoartrite secundaria.
Dor articular € o achado principal. A artropatia da
HH deve ser reconhecida porque pode ser a forma
de manifestacao dessa doenca que leva o paciente
ao médico propiciando a chance de um diagndstico
precoce dessa entidade que € potencialmente grave
e fatal. Entre elas estao os depdsitos em figado que
causam fibrose, cirrose e desenvolvimento de car-
cinoma hepatocelular, bem como a cardiomiopatia.

Descreve-se aqui as manifestacoes articulares
de dois pacientes com hemocromatose confirmada
por testes genéticos.

DESCRICAO DE CASOS

CASO 1. GB,masculino, 53 anos, branco, natu-
ral da Ttalia, veio para avaliacao de dor nas mios.

Tinha dor e rigidez matinal de aproximadamente 20
minutos em maos, ha 1 ano, com piora progressi-
va nos ultimos meses, sem deformidades Melhora
durante o dia com atividade Portador de hemocro-
matose; heterozigose composta para HFE C282Y/
HO63D. Sangrias a cada 4 -6 meses, em acompanha-
mento com hematologia. Ultima sangria um més an-
terior a consulta.

HMP: HAS em controle com medicacao.

HMF:Irmao com hemocromatose. Sem historia
familiar de doenca reumatica.

Exame fisico: dor em base do polegar E, todas
a s IFPsD/E ; 2*, 3* MCF, D/E; dor punho direito,
sem deformidades ou limitacao de movimentos.

Exames: Rx de mios: com diminui¢do de espa-
co discreto EM 2 MCF D, com ostedfito incipiente.
Fator reumatoide (FR) negativo. Anti-CCP negativo.
Acido urico de 5,0mg/dL. VHS e PCR normais. Ferriti-
na:594(336 ng/mL).Glicemia: 91mg/dl, VitD:25,8ng/
ml (N=30ng/ml); Calcio sérico: 9,6 (10,2 mg/dD);
PTH: 65,9(55pg/mL).

Tratamento: Feito analgésicos e orientacao fi-
sioterapica.

CASO 2. VBM, masculino, 60 anos, branco,
brasileiro, filho de italianos, veio para avaliar dor
nas maos. Tinha dores nas mios ja hd trés anos
com diagnostico de rizartrose, pela ortopedia. A dor
acompanhava-se de rigidez matinal de até 30 minu-
tos, melhorando com a movimentacdo. Referia tam-
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bém amortecimento nos dedos médios principalmente
a noite Ja havia feito uso de prednisona e pregabalina
para as dores sem melhora. Usou, AINH (ibuprofeno
600mg 1 a 2 / dia). Notou escurecimento da pele dos
membros inferiores (sic).

HMP: Hipertensao arterial em controle com medi-
cacio; dislipidemia em controle s6 com dieta. Diabetes
recém-diagnosticada em uso de metformina, 850mg 3
x / dia.

HMF: diabetes e HAS. Virios casos de doenca car-
diaca vascular e de acidente vascular cerebral na fami-
lia. Referiu que todos os irmaos apresentavam a mesma
hiperpigmentacao em membros inferiores.

Exame fisico: dor na base dos polegares. Dor em
22 IFP s D/E. Dor em 22 | 3* | MCFs D/E.

Trazia exames ja solicitados pelo Endocrinologista:
ECO ABDOMINAL: Esteatose hepdtica.

Eletroneuromiografia de membros superiores: Sin-
drome de tinel do carpo bilateral. Discreto aumento
de TGP: 54mg/dL(N até 35mg/dL).Glicemia jejum de
114 mg/dL.

Solicitados RX de maos que mostrou alteracoes de-
generativas em IFPs, IFDs, com presenca de ostedfitos
em 2%, 3% IFD da mao direita; pequenos cistos 6sseos.
Diminuicao discreta do espaco articular radio carpico
bilateral, com impressao de ténues calcificacdes em pu-
nho direito. Rizartrose bilateral. Fator reumatoide nega-
tivo. Acido trico:8,2mg/dI(7,0mg/dD); ferro sérico: 140
mg; ferritina : 1086ng/ml; vitamina D:19,9ng/ml; cilcio
sérico: 9,0mg/dl, PTH: 45 pg/mL.

Solicitado teste genético para hemocromatose:
mutacdo homozigota para H63D. Auséncia de mutacio
para C282Y.Encaminhado a hematologia para avaliacio
especializada.

Foi iniciado hidroxicloroquina (400 mg/dia) apos
avaliacio oftalmologica porque o paciente era muito
sintomatico com muita dor especialmente na base dos
polegares.

DISCUSSAO

Os aspectos clinicos da artropatia por hemocroma-
tose sao caracteristicos. O envolvimento da mao, como

o visto nos dois casos relatados, é frequente, sendo
a 2% e a3* MCF as articulacoes mais afetadas. Con-
drocalcinose de punho (como a do segundo paciente
descrito) e de joelhos, além de ostedfitos em ganchos
sao tipicos.Todavia todos os achados sao inespecificos
e podem ser dificeis de separar de casos de osteoartrite
primaria.

A hemocromatose hereditiria ¢ uma doenca ge-
nética comum em europeus com uma prevaléncia es-
timada de 1/200 na Europa do Norte. No Brasil esta
prevaléncia ¢ desconhecida mas estima-se que possa
ser alta no sul do pais onde a emigracio italiana e es-
panhola ¢ comum. Um estudo relata uma frequéncia de
1.2 e 31.1% respectivamente de portadores de C282Y
eHO63D. O screening familiar é aconselhado em todos
os parentes de primeiro grau do individuo afetado.

A absor¢io aumentada do ferro associada a esta
doenga causa as complicacdes habituais como cirrose,
diabetes mellitus e doenca cardiaca. A causa de morte
mais comum € a cirrose hepdtica que acontece em 60%
dos casos seguida por diabetes. A flebotomia pode pre-
venir as complicacdes hepdticas e enddcrinas mas nao
afeta a artropatia da HH.

A ferritina sérica reflete os estoques de ferro do
individuo e normalmente se eleva de maneira tardia
na doenca. E bom relembrar que existem virias outras
causas de hiperferritinemia como uso de dlcool, sindro-
me metabolica, estados inflamatorios e hepatites croni-
cas ou agudas. Na auséncia dessas condicoes, a ferriti-
na é um bom marcador dos do grau de sobrecarga de
ferro; se acima de 1.000 microg/L indica grande risco
de cirrose hepdtica independentemente dos niveis de
transaminases e ¢ um indicador para bidpsiade figado.

A presenca de sintomas articulares de dor de lon-
ga duracdo ou de osteoartrite em pessoas entre 55-60
anos deve levantar a suspeita de hemocromatose. Nes-
ses casos deve-se proceder ao screening com ferriti-
na e niveis de saturacio de ferro seguido por testes
genéticos,se indicados. Embora os sintomas articulares
nao melhorem com o tratamento da HH, este pode pre-
venir que o paciente e seus parentes venhama desen-
volver as consequéncias mais graves através de flebo-
tomias regulares.
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ABSTRACT - Hemochromatosis can manifest as early-onset osteoarthritis and affects, in atypical way, the metacar-
pophalangeal joints. Its recognition may allow a nearly diagnosis and treatment of a potentially fatal disease. Here,
two patients with hemochromatosis and articular manifestations are described.
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