
354Revista Científica da Ordem dos Médicos www.actamedicaportuguesa.com Revista Científica da Ordem dos Médicos

Cartas ao Editor, Acta Med Port 2025 May;38(5):348-356

PER
SPEC

TIVA
IM

A
G

EN
S M

ÉD
IC

A
S

A
R

TIG
O

 D
E R

EVISÃ
O

A
R

TIG
O

 C
U

R
TO

PR
O

TO
C

O
LO

S
C

A
SO

 C
LÍN

IC
O

C
A

R
TA

S
N

O
R

M
A

S O
R

IEN
TA

Ç
Ã

O
A

R
TIG

O
 O

R
IG

IN
A

L
ED

ITO
R

IA
L

Palavras-chave: Catarata/genética; Criança; Distúrbios do Metabo-
lismo do Ferro/congénito; Hiperferritinemia/diagnóstico
Keywords: Hematology; Hospitals, Tertiary; Referral and Consulta-
tion; Portugal; Primary Health Care

Hiperferritinemia Hereditária: Um Desafio Diagnóstico

Hereditary Hyperferritinemia: A Diagnostic Challenge

	 A ferritina, proteína envolvida no armazenamento intra-
celular de ferro, é constituída por cadeias leves (L-ferritina) 
e pesadas (H-ferritina), codificadas por genes distintos. A 
hiperferritinemia é um achado comum na prática clínica. 
Na maioria dos casos não está associada a sobrecarga de 
ferro, sendo as principais causas a inflamação, etilismo, 
destruição celular e síndrome metabólica.1 A investigação 
etiológica deve abranger: anamnese, antecedentes, aná-
lises com hemograma, reticulócitos, cinética de ferro, per-
fil lipídico e hepático, glicose, marcadores inflamatórios, e 
eventualmente haptoglobina, desidrogenase láctica (DHL), 
serologias víricas e ecografia abdominal. Na suspeita de 
sobrecarga de ferro, ponderar estudo genético do HFE e 
ressonância magnética (RM) hepática e cardíaca. Se per-
sistirem dúvidas, considerar testes genéticos para causas 
raras de hiperferritinemia (Fig. 1).1,2

	 Descrevemos o caso de uma criança de três anos, re-
ferenciada à Hematologia por hiperferritinemia persistente 
(1000 – 2000 ng/mL). O restante estudo analítico – incluin-
do hemograma, cinética de ferro, parâmetros hepáticos, 
DHL e proteína C reativa – encontrava-se normal. Revendo 
os antecedentes familiares, averiguou-se que o pai, de 40 
anos, tinha antecedentes de cirurgia às cataratas em idade 
jovem, histórico de hiperferritinemia (> 3000 ng/mL) e satu-
ração de transferrina (ST) aumentada (50%). A avaliação 
laboratorial do pai revelou: ferritina 2756 ng/mL, ST 18% 
(VR: 20 - 50), hemograma e bioquímica sem alterações. 
A RM excluiu sobrecarga de ferro hepática ou cardíaca. 
A pesquisa de mutações da hemocromatose hereditária, 
doença da ferroportina e hepcidina foi negativa. O estudo 
genético, por sequenciação em larga escala, confirmou a 
presença da mutação c.-168G>C em heterozigotia, asso-
ciada a síndrome hereditária de hiperferritinemia-cataratas 
(SHHC). Solicitou-se o estudo genético da criança, que re-
velou a mesma mutação. Referenciou-se a doente à Oftal-
mologia Pediátrica, para avaliação da acuidade visual e se-

guimento. Manteve-se acompanhamento na Hematologia e 
convocaram-se os irmãos para estudo. 
	 A SHHC é uma causa genética rara de hiperferritinemia 
(~1/200 000),3 de transmissão autossómica dominante. A 
mutação do gene FTL (L-ferritina) compromete a ligação 
das proteínas reguladoras do ferro, levando à síntese des-
regulada de L-ferritina sem elevação da ST ou sobrecarga 
de ferro. Manifesta-se por cataratas bilaterais precoces, por 
precipitação das cadeias L-ferritina no cristalino. Apresenta 
bom prognóstico, dado que a L-ferritina não se acumula 
noutros órgãos, não requerendo tratamento de espoliação 
de ferro. É recomendado o seguimento por Oftalmologia 
e intervenção cirúrgica se défice visual significativo.3,4 Em 
2017, foi descrito o primeiro caso numa família portugue-
sa.5

	 As autoras pretendem alertar para a importância da in-
vestigação etiológica adequada da hiperferritinemia para 
evitar terapêuticas ou exames invasivos desnecessários, 
com riscos para o doente.
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Figura 1 – Diagnóstico diferencial de hiperferritinemia
*: ferritina > 200 ng/mL nas mulheres e > 300 ng/mL nos homens (valores de referência dependem do laboratório);
**: suplementação com ferro, transfusões, porfiria cutânea tarda, doenças hematológicas e eritropoiese ineficaz (talassemia, síndrome mielodisplásica, anemia sideroblástica, etc.)
RM: ressonância magnética; IRE: elemento de resposta ao ferro; HH: hemocromatose hereditária
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