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POLIMORFISMOS DO GENE HFE E SUA RELACAO COM A DOENCA HEPATICA
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Introducao: A mutacgao no gene HFE, ligada a hemocromatose hereditaria (HH), esta
associada a absorcao excessiva de ferro, podendo influenciar o desenvolvimento da
doenca hepatica gordurosa nao-alcoodlica (DHGNA). Esta condicdo, caracterizada pelo
acumulo de gordura no figado, pode progredir para fibrose, cirrose e carcinoma
hepatocelular. Estudos sugerem que o excesso de ferro na HH pode induzir estresse
oxidativo, inflamacdo e resisténcia a insulina, fatores associados a DHGNA. Pacientes
com mutacao HFE e DHGNA enfrentam um risco aumentado de fibrose hepatica,
potencialmente levando ao carcinoma hepatocelular. Objetivo: Suscitar uma reflexao
sobre a mutagao do gene HFE e sua relagdao com a doencga hepatica gordurosa nao-
alcodlica. Métodos: Foi realizado um estudo descritivo, fundamentado em revisao de
literatura, utilizando a Scientific Electronic Library Online (Scielo) e Literatura
Internacional em Ciéncias da Saude (PubMed/MEDLINE) a partir dos termos
relacionados ao assunto principal e foco do estudo: “Disturbios do Metabolismo do
Ferro”, “Hemocromatose”, "Hepatopatia Gordurosa nao Alcodlica”, "Proteina HFE" e
“Sobrecarga de Ferro”. Foram incluidos periodicos de 2018 a 2023. Utilizado como
critério de exclusdo, artigos fora desse periodo, que nao tiveram acesso aberto e que nao
contemplaram o objetivo deste estudo. Resultados: Resultados conflitantes foram
obtidos quando associados os dois polimorfismos mais comuns (C282Y, H63D) do gene
HFE e os riscos de doengas hepaticas, incluindo DHGNA, cirrose hepatica e CHC. Os
estudos apontaram um risco de CHC mais elevado em pacientes homozigotos C282Y e
C282Y/H63D. Além disso, foi observada uma associagdo positiva entre heterozigosidade
composta para C282Y/H63D e o risco de DHGNA e CHC, mas nao de cirrose hepatica. As
mutacoes do gene HFE ndo conferiram risco adicional de fibrose hepatica na DHGNA,
porém o ferro sérico elevado foi um fator de risco para danos hepaticos graves na
DHGNA. Pesquisas adicionais sao essenciais para compreender os mecanismos
subjacentes e desenvolver estratégias terapéuticas mais eficientes para os pacientes.
Conclusao: Nao houve associagao significativa entre a presenca de mutacdes HFE e a
gravidade da fibrose hepatica. Contudo, a deposicao de ferro predominantemente nos
hepatdcitos estd associada a danos hepaticos mais graves em pacientes com DHGNA.
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