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ções hepáticas, são as duas manifestações clínicas
sintomáticas mais frequentes. Enquanto a cirrose
é a manifestação que mais afecta a sobrevivência,
a artropatia é a que mais afecta a qualidade de vida
do doente3.

O mecanismo pelo qual a sobrecarga de ferro
provoca artralgias não está esclarecido. Existem
descrições na literatura de depósitos de ferro na
membrana sinovial e nos condrócitos, especulan-
do-se sobre o papel do ferro em activar enzimas que
induzam a degradação3.

As autoras apresentam o caso de um doente do
sexo masculino, de 46 anos de idade, observado na
consulta de Reumatologia por alterações das pro-
vas hepáticas e artralgias das mãos com dois anos
de evolução. Ao exame objectivo apresentava colo-
ração cinzenta metalizada da pele e tumefacção
óssea da 2ª e 3ª metacarpofalângicas bilateral-
mente.

Analiticamente apresentava elevação das tran-
saminases (1,5 vezes o limite superior da normali-
dade); elevação do ferro sérico, ferritina e satura-
ção da transferrina. A radiografia das mãos (Figu-
ras 1 e 2) revelava osteopenia periarticular, redução
da entrelinha articular e osteófitos «em gancho» da
2ª, 3ª e 4ª metacarpofalângicas. 

A Hemocromatose Hereditária (HH) é uma doen-
ça autossómica recessiva ligada ao gene HFE, no
braço curto do cromossoma 6, sendo uma das
doenças genéticas mais comuns na raça branca1.A
principal mutação no gene HFE é a substituição de
tirosina por cisteína no aminoácido 282 (C282Y).
Em Portugal, esta mutação é mais frequente no
norte do país e menos frequente no sul, à seme-
lhança do que ocorre na Europa2.

A HH caracteriza-se pela acumulação excessiva
de ferro nas células parenquimatosas do coração,
pâncreas, fígado, hipófise, gónadas e outros órgãos
com manifestações clínicas tão variadas como a
disfunção do miocárdio, a diabetes mellitus, a cir-
rose hepática, a tonalidade cinzenta metalizada da
pele e a artropatia. Esta, juntamente com as altera-

Figura 1. Rx das mãos: osteopenia peri-articular (seta
azul), diminuição assimétrica da entrelinha articular (seta
vermelha), osteófitos «em gancho» da 2ª, 3ª e 4ª MCF 
(seta verde).

Figura 2. Osteófitos «em gancho» (ampliado).



Perante estas alterações foram solicitados testes
genéticos para a detecção das mutações (C282Y,
H63D e S65C) no gene HFE e o doente foi subme-
tido a biopsia hepática percutânea. Os testes gené-
ticos revelaram homozigotomia para a mutação
C282Y e a biopsia hepática revelou parênquima
hepático com acentuada septação fibrosa, em evo-
lução cirrótica, e abundante pigmento hemossidé-
rico em praticamente todos os hepatócitos, nos
canais biliares e em macrófagos portais. 

O doente foi orientado para a consulta de Imu-
nohemoterapia onde iniciou flebotomias de 400 a
500 cc de sangue, uma vez por semana.

O diagnóstico da HH deve ser sempre conside-
rado perante um indivíduo do sexo masculino ou
feminino, na idade adulta, que se queixe de aste-
nia crónica (sem motivo aparente) e/ou artralgias
e/ou aminotransferases elevadas sem outra causa
aparente, principalmente quando esta elevação for
inferior a três vezes o limite superior da normali-
dade, caracterizando a «regra dos 3 as»4.

Apesar da artropatia ser uma manifestação clí-
nica frequente do doente com hemocromatose,
ela é, no conjunto das doenças reumáticas, uma
doença articular relativamente rara. A detecção de
alterações semelhantes à osteoartrose em localiza-

ções atípicas, como as metacarpofalângicas e pu-
nhos (localizações não afectada pela osteoartrose),
deve levantar a suspeita de estarmos perante uma
doença metabólica, nomeadamente a hemocro-
matose. 
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