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As anemias sideroblasticas (AS) enquadram-se num
grupo de disturbios da eritropoiese, caracterizado pela pre-
sencga de sideroblastos em anel na medula éssea. As cau-
sas adquiridas incluem sindrome mielodisplasica, neopla-
sias mieloproliferativas, consumo de &lcool, entre outras.
Das causas congénitas, a anemia sideroblastica ligada ao
X (ASLX) é a mais comum. Tipicamente resulta de muta-
¢oes do gene ALAS2 (envolvido na sintese do heme), cur-
sa com anemia microcitica e afeta jovens ou adultos do
sexo masculino. Alguns doentes respondem ao tratamento
com vitamina B6."?

Descrevemos o caso de um doente do sexo masculino,
com 67 anos, referenciado ao sevico de hematologia por
hiperferritinemia, anemia microcitica e alteragdes no esfre-
gaco de sangue periférico (ESP). O doente n&o tinha ante-
cedentes transfusionais ou antecedentes familiares de ane-
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mia conhecidos e era assintomatico. Do estudo efetuado,
destacava-se: anemia microcitica hipocrémica [Hb 9,5 g/dL
(VR: 13 - 18), HTC 33,8% (VR: 43 - 55), VGM 56,9 fL (VR:
87 -103), MCHC 28,1 g/dL (VR: 28 - 36)], RDW 25,4% (VR:
11 - 16), eritrécitos 5,94 x 10"%/L (VR: 4,4 - 6,0), reticuldcitos
0,96% (VR: 0,5 - 2,5), indice reticulocitario 0,5 (VR: > 2),
sugestivo de disturbios na maturacao eritroide; ESP: dimor-
fismo eritrocitario; elevagédo das transaminases (3-4xLSN)
e gama GT (2xLSN), ferro sérico 214 ug/dL (VR: 53 - 167),
transferrina 172 mg/dL (VR: 200 - 360), ferritina 4665 ng/
mL (VR: 20 - 250), saturagao de transferrina (ST) 89% (VR:
20 - 50); ecografia abdominal: discreta esplenomegalia e
esteatose hepatica; eletroforese Hb normal; pesquisa de
mutacbes genéticas associadas a hemoglobinopatias ou
hemocromatose negativa. A ressonancia magnética abdo-
minal mostrou sobrecarga de ferro hepatica [25,2 mg/g de
peso seco (N < 2,0 mg/g)].

Foi instituida quelagdo de ferro com desferasirox 360
mg bid/PO. Apds dez meses de tratamento, mantinha fer-
ritina > 3000 ng/mL, ST 149%, Hb 9,5 g/dL e hepatoes-
plenomegalia, optando-se por introduzir desferoxamina
3x/semana/SC. Apds trés meses, verificou-se descida da
ferritina para 1700 ng/mL, ST 92%, Hb e transaminases
estaveis. O estudo genético, com painel do metabolismo
do ferro e porfiria, detetou a variante ALAS2.c.1447G>T,p.
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Tabela 1 — Diagnésticos diferenciais de hiperferritinemia de acordo com mecanismo fisiopatolégico

Hiperferritinemia

Aumento da sintese
de L-ferritina

» Etilismo * Doengas hepaticas
* Neoplasias * Doencas autoimunes .
* Doenca de Gaucher * Infegbes

» Sindrome hereditaria de hiperferritine-
mia-cataratas
» Hiperferritinemia hereditaria benigna

Libertagao de ferritina
por destruigao celular

Aumento da producao de ferritina
por sobrecarga de ferro

* Hemocromatose hereditaria (gene HFE)

Variantes ndo-HFE: doenga da hemojuvelina (gene

HJV), hepcidina (gene HAMP), Recetor 2 da transferri-

na (gene TFR2), ferroportina (gene SLC40A1C), aceru-

loplasminemia (gene CP)

» Eritropoiese ineficaz (talassemias, anemia sideroblas-
tica)

» Dependéncia de transfusdes (anemia falciforme, talas-
semias, anemia hemolitica, neoplasias hematoldgicas)

» Dieta rica em ferro

» Tratamento com ferro endovenoso

» Doengas hepaticas

» Porfiria cutanea tarda

Ala483Ser (em hemizigotia), ndo descrita na literatura, no
entanto, variantes no gene ALAS2 com as mesmas carac-
teristicas estao associadas a ASLX. O mielograma eviden-
ciou 22% sideroblastos em anel, corroborando o diagnos-
tico. Manteve-se seguimento e convocou-se os familiares
para estudo.

A hiperferritinemia pode ter diversas etiologias (Tabe-
la 1). Na presenga de sobrecarga de ferro, importa excluir
hemocromatose hereditaria, anemias relacionadas com eri-
tropoiese ineficaz e/ou dependéncia de transfusées.®

As anemias sideroblasticas predispdem a sobrecarga
de ferro secundaria a eritropoiese ineficaz e transfusoes.
Esta recomendado iniciar tratamento se ferritina > 500 —
1000 ng/mL, transfusao de > 10 - 12 concentrados eritroci-
tarios, ou conteudo de ferro hepatico > 5 mg/g de peso seco
(flebotomias ou quelagéo de ferro se anemia).*

As autoras pretendem evidenciar uma patologia rara
que se pode manifestar por anemia, hiperferritinemia e so-
brecarga de ferro, sublinhando a necessidade de tratamen-
to individualizado.
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