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1. O que € a hemocromatose?

2. A mudanca no espectro clinico da
hemocromatose com 0s novos
testes de diagnostico

(prevencao da cirrose)

3. Os custos e beneficios da
prevencao para o sistema de saude e
para o utente



O que é a hemocromatose?

Doenca genética provocada por um excesso

de ferro no sangue, que se pode vir a
acumular em varios orgaos (sobretudo no
figado) provocando lesOes nesses orgaos.



O “CICLO DO FERRO”
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MEDULA OSSEA

BACO (reciclagem)
DUODENO (absorc¢ao)

Num adulto, 2-3 milhoes
de glébulos vermelhos
sao destruidos e
produzidos “por
segundo”...
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BACO (reciclagem)
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O “CICLO DO FERRO”
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A hepcidina é a hormona
reguladora da
distribuicao do ferro no
organismo



O “CICLO DO FERRO”

MEDULA OSSEA

@@ @ O (% ¥

Fe-Tf

v BACO (reciclagem)
DUODENO (absorc¢ao)

A falha de sinalizacao
pela hepcidina conduz a
um aumento da
absorcao do ferro e da
sua mobilizagao para o
sangue



Quais as consequeéncias clinicas da
hemocromatose?

Figado — cirrose hepatica
Pancreas — diabetes mellitus
Hipofise — disfuncao sexual
Coracao — cardiomiopatia
Articulacoes— artrite




A MAIORIA DOS CASOS DE HH E DEVIDA A MUTACAO NO GENE HFE

Distribuicdo da
frequéncia da
mutacdo C282Y na
Europa
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Quantos individuos em risco?

A prevaléncia estimada de doentes em
risco (homozigdticos para a mutacao

center C282Y do HFE) em Portugal € em média
de 1/500
Lisbon
Alentejo mas...

O numero de casos diagnosticados é
<0.025 muito inferior

De: Cardoso et al. Eur J Hum Genet, 9:843-848, 2001



Nao basta ter a mutacao...

... @ preciso demonstrar a sobrecarga de ferro:

1.Ressonancia Magnética

1.Biopsia hepatica (reservada hoje para os casos suspeitos de les3o tecidular)




A mudanca no espectro clinico da
hemocromatose

TTfSat

TFerritina

Artropatia
Pigmentacao
Cardiopatia
Hipogonadismo
i} Diabetes
Cirrose

Predisposigéad Hepatocarcinoma

Genética



A diversidade genética da hemocromatose:
ha formas raras de HH nao devidas ao HFE

O HFE- HH
® non-HFE HH
O anemias/hemolise

O outras

12 sao dadores benévolos de sangue

N° de doentes atualmente em tratamento na Consulta de Hemocromatose do
CHP-HSA, Porto



O tratamento e simples e eficaz

1. Tratamento intensivo (flebotomias semanais)

2. Tratamento de manutencgao (geral/ trimestral)




Projecao dos custos acrescidos com o Programa de prevencao da HH e previsao
do seu beneficio em termos de prevencao da cirrose

2.7 milhdes de habitantes

1%

33.300 pedidos de TfSat

v 6% detecao

2.000 genotipagem HFE

v

319.680€

l 20% detecédo

400 casos C282Y/C282Y

Rastreio familiar no CGPP

l Assumindo 4 familiares por probando

1600 Consultas de Aconselhamento Genético + testes HFE +
testes bioquimicos

v

110.000€

+ 240 casos C282Y/C282Y

> 207.840€

Total de 640 casos de HH detectados em 5 anos

Custo total acrescido: 637.520 €
CUSTO POR CADA CASO PREVENIDO= 3355 €/caso

Prevencio de 190 casos de cirrose dos quais 90 poderiam ter diabetes e 29 hepatocarcinoma

(os custos de tratamento de uma cirrose sdo sequramente > 100X superiores)



custos do tratamento para o utente

(em taxas moderadoras)

Tratamento intensivo (4 sessdes de hospital de
dia + 1consulta + 1 perfil de analises/més)

= 50 euros/més ... X 6-36 meses

Tratamento de manutencao (3 sessdes de
hospital de dia + 1 consulta + 1 perfil de analises/ano)

= 50 euros/ano (cronicamente)



- refira-se que o0 novo regime de taxas moderadoras distingue
Isencao e dispensa do pagamento de taxas moderadoras; a
isencao confere o direito ao nao pagamento de taxas
moderadoras em todas as prestacoes de saude e a dispensa
contempla, apenas, o nao pagamento em prestacoes de saude
especificas;

- no caso que nos identifica, a situacao é diferente, pois,
apesar das recomendacoes da Direcao Geral de Saude, a
hemocromatose nao € ainda considerada uma doenca cronica,
nao sendo portanto aplicaveis as disposicoes do Decreto-Lei
n° 113/2011, de 29 de novembro.



hirmstragao Cantml

o Sistema do Swide

L Exmo. Senhor
Srokerbncie;  Processo 4/2012 Dr. Anttnio José Ferreira Duarte

Presidente da Associacio Portuguesa de

- Hemocromatose
Nfreforéncia: ~ DPS Rua de Sa da Bandeira 534, 3° Piso

4000-431 Porto

CIC: Direcao Geral da Salde

Assunto: Dispensa de taxas moderadoras nas consultas e tratamentos aos portadores da
hemocromatose hereditaria.

No seguimento do W/ oficio de 9 de Outubro p.p, no &mbito do assunto a margem referenciado, serve a
presente para informar V. Exa. que Ia proposta apresentada pela Diregdo Geral da Saiide| junto desta

Administragéo Central, [tendente a inclusao das prestagoes de salde no ambito da Hemocromatose
Hereditaria no elenco flas dispensas do pagamento de taxas moderadoras previsto no artigo 8.2 do

Decreto-Lei n.® 113/2011, de 29 de Novembro, foi devidamente encaminhada para o Gabinete do Senhor
Secrelario de Estado da Salde, por tratar-se de matéria da competéncia do Governo.

Encontramo-nos inteiramente ao dispor para qualquer esclarecimento ou informagéo adicional.



Outras dificuldades dos
utentes?

* |dentificacao e mapeamento dos locais de
consulta e tratamento;

 Integracao do centro de Hemocromatose numa
rede de doencas raras hematologicas (no
contexto da redes europeias)



ASSOCIACAO PORTUGUESA
DE HEMOCROMATOSE

Muito obrigada



Medicina Geral e Familiar

enzimas hepaticas

Sintomas inespecificos: fadiga inexplicada,
artralgias, hepatomegalia, altera¢des das

HEMOCROMATOSE — ORGANIGRAMA DE REFERENCIACAO

Marcadores Bioquimicos d
SATURAGAO DA TRANS

e sobrecarga de ferro:
FERRINA (TfSat) + FERRITINA

TfSat N{ + Ferritina T

A 4

investigagao de

TfSat T + Ferritina T

A

causas de
Hiperferritinemia

(incluindo prova de
abstencgédo de é&lcool)

l

Eventual referenciagdo para Consulta de
Especialidade (suspeita de Figado Gordo)

Historia de: Doenga Hepatica
Crénica (DHC), Sindrome
Dismetabdlico (SD) ou outras

Doencas Inflamatérias Crénicas (DIC)

Ausencia de:
DHC, SD, DIC

Referenciagéo para a

CONSULTA DE HEMOCROMATOSE

Teste Genético 12 linha: Genotipagem HFE

Avaliagéo da sobrecarga
de ferro Hepatica (RM)

| Nao-C282Y/C282Y |

IHF <4

IHF>4

Se excluidas: Doenga Hepatica
Cronica ou S. Dismetabdlico

A

C282Y/C282Y

Orientagao para
Tratamento e
Seguimento

Orientacdo para Rastreio Familiar
(informagéao para o Médico de Familia)

(estudos genéticos de 22 linha)

Orientagdo para Tratamento e Investigagao de l
causas raras de Hemocromatose

Referenciagédo
para consulta de

Aconselhamento
Genético
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Qual o papel do Médico de Familia numa

1.

SENSIBILIZACAO

ASSOCIACOES de DOENTES

e FEDERACOES (campanhas de

sensibilizacdo)

UNIVERSIDADES: conteudos
de formacdo

ASSOCIAGCOES PROFISSIONAIS:

Programas de formacgao
continua

Comunicag¢ao em Ciéncia

2.
DETECAO PRECOCE

MEDICOS DE FAMILIA:
pratica clinica diaria

OUTROS ESPECIALISTAS:
pratica clinica didria

ADMINISTRACOES DE SAUDE:

politicas de prevengao

COMISSAO EUROPEIA:
recomendagdes?

3.
DIAGNOSTICO E
INFORMACAO
CORRETOS

ESPECIALISTAS NA MATERIA:

elaborac¢ao de Guidelines

LABORATORIOS DE
INVESTIGACAO

CENTROS DE REFERENCIA
CENTROS DE COMPETENCIA

REDES DE CONTROLO DE
QUALIDADE

REDES DE INFORMAGAO

Estratégia de Prevencao da Hemocromatose?

4.
TRATAMENTO E
PREVENGCAO

HOSPITAIS
BANCOS DE SANGUE

CENTROS DE SAUDE?

APH, APMGF, IBMC

Presentemente ndo hd
recomendacgdes aprovadas

Orphanet; Centros de
Referéncia por aprovar

Futuro do tratamento?




CUSTOS ASSOCIADOS COM O TESTE GENETICO

= Os custos associados a cada caso detectado sao calculados a partir do n? de casos
detectados para o n? total de testes realizados no mesmo periodo de tempo:

Antes 2011 |Depois 2011

CH 1.620 588 €

Referenciacao Geral 2.977 2.367 €

Maria Coutinho, APIH, Coimbra 2013



