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Table 1. Clinical and laboratory features of 15 Brazilian patients
with hemochromatosis.

Age at onset (years) 44 [20-72]

Signs and symptoms
Chronic liver disease 11 (73)
Diabetes 3 (20)
Impotence 3 (20)
Skin hyperpigmentation 1 (7)
Panhypopituitarism 1 (7)
Cardiac insufficiency 1 (7)
Arthritis 1 (7)

Laboratory data
Transferrin saturation, % (normal: <45) 94 [55-100]
Ferritin, µg/l (normal: <300) 950 [700-13,170]
ALT, IU/l (normal: �20) 55 [20-187]
Bilirubin, mg/dl (normal: �1.1) 1.7 [0.6-7.2]
Albumin, g/dl (normal: 3.5-5.0) 4.5 [2.7-4.9]

Liver biopsy
Grade III siderosis 5 (33)
Grade IV siderosis 10 (66)
Cirrhosis 10 (66)

Signs and symptoms are reported as number of patients, with
percentage in parentheses. Laboratory data are reported as
medians, with range in brackets. Liver biopsy data are reported
as number of patients, with percentage in parentheses.



332

Braz J Med Biol Res 35(3) 2002

P.L. Bittencourt et al.


��	�,-�-.#	���	����	 ���	����	
������
"����	 ��"
�	 ��������	 �+.9�	����	 
������
"���	���	���	�69�	���	
�������"���	���	�
�
�%4%5	���������	J���	���	�������	 
������
�
�	�).7	��������	��	�
�	
�������"���	�����
���	����	
��	
�������	
�������"������	-��
���	�
���	�%4%5	
�����"����	����	��������
���	�,-�-.�	�������#	����	���	����	
��
����"���	���	���
	�
�	�,-�-.	���	�%4%5
���������	 ����������#	 �
���	 ��
��	 ��������
���
���	�%4%5	����	�����	��	��	���
��	
���
�����"���	��	K	%�	��	
�����"���	��	K	 �	���
�,-�-.�

����������	 ��	 
����
��	 ���	 ����������
��������	�������	��������	���
	���	���
���

�����"�����	���	�
�	�%4%5	��������	�����
�'
������	 ��	 ���	 �%4%5	 
�������"���	 ���
������	 �
��	 �
�	 ������	 ��������	 
��	 
�"
��
��������	������#	��	����	��	�����	�"�	��	�������
������	�������#	�
�	��������
�	���	���	����
�����
����	��"����
���	�����	���	�
�����

Discussion

�
�	�������	����	�����������	�
��	���"
��

���	��	�
�	;��������	��������	���
	��	�����
���	 
���	 ���	 
�����"���	 ���	 �
�	 �%4%5
��������	���	�
��	����	���	�%4%5	���	�).7

�������	 
�������"�����	 �
�	��&�����	 ��

�
�	��������	�
�	
������	�%4%5	��	�
�	�����
���	�����	����	
�����"���	��	
�������"���
���	�,-�-.#	���	�
���	��������	�
�	��
$��
�%4%5	����	��������	���	�,-�-.#	��
����
��"	���	
�����"���	���	�,-�-.�

�
���	������"�	���	���������	 ����	�
���
��������	���	����
���	������#	�
���	����
�
��	 /:9	 ��	 �
�	 ��������	 ���	 �%4%5	 
��
����"����	��	�%4%5	���	�).7	
�������

�������"����	�+#%:�%+�#	���	�"���	���
	���

���	����	��������	���	(����#	�
���	�����'��
������	 ���	 �
���	 ��	 �
�	 ��������	 ���
	 ��
�
����	����
��	�%4%5	��	�).7	���������#
���	���	��
��	��������	��	�
�	�0�	"���	��
��1���
�	��������	 �%)�%4��	E��������#	����
��	�
���	���������	����	����
���	��	-���
��
-����
���	���
	��	��	��	���&�
��	���
	-����

��	����	��������#	����
��	
���������	������
���	 ��	 ����	����������	 �
��	 ��	��

	����

�����"������	�
��	��	� %# .��	(�	��
�#	��
���	�����������	�
���	 �
�	���1���
�	��	 �
�
�%4%5	��������	 ��	 ��"��"����#	 �
�	 �������
�����	 ��	 ��	 ����	 ��	 �
�	 ��������
�	 ��	 �
�
�%4%5	��������	 ��	��	 ��	 �����	 �
��	 �'�
��
���	�  #%/#.:��

(�	����	��	�
�	"�����
	
�����"������	���
������	��	�
�	��������
�	��	�
���	���������
��	 ��������	 ���
	 ��	 ����	 ���������	 ��
��

"�����#	��	���	���	���'��
���	��	����	�	�����
���1���
�	��	�%4%5	���	�).7	���������	��
��������	 ���
	 ��	 ����	 ;�����#	 �
���	 �
�
����������	��	��	
�"
��	����'��	���"��	���

������"	���
����"��	��	��"����#	���
�����
���	-���������	��
�������	�. #.%��	(�	��	�
����
����	��������	�
��	��
��	�����	��$����	�����
�����	 ��	 �
�	�0�	 "���	 ��	 ��	 ��
��	 ��
�	 ���
������	��	����	����������	���	�������	��	��
��	;��������	���������	(�	�
��	��"���#	�	�����
��
��	 ��	 �
�	 ���"	 ���	 ��	 

��������	 6#
��
����"	�����������	��
�����	%	��0B%�#	���
��
�����	 ����
�����	 ���
	 �����0�����$��
��	 ��	 (������	 ���������	8���	 ����
���	 ����
���"�	����	�
���	��������	����	
�����"���
���	�	������������	��	��������	���	�	����	
����
��	��������	%+:	�5%+:L�	��	�
�	�0B%	�������
�..��	������
�����#	�
�	���
������	�������
�
��	 �
��	 ��������	 ���	 ���	 ����
�	 ��	 ����

Table 2. Determination of HLA-A frequencies and C282Y and H63D mutations in
Brazilian patients with hemochromatosis.

Patient Age at onset Symptoms C282Y H63D HLA
(years)

1 38 Impotence -/- -/- A2 A36
2 45 Chronic liver disease -/- -/- A3 0
3 49 Chronic liver disease -/- -/- A3 A24
4 37 Chronic liver disease -/- -/- A3 A24
5 20 Panhypopituitarism -/- -/- A24 A33
6 72 Chronic liver disease -/- +/- A30 A32
7 44 Chronic liver disease +/- -/- A1 A30
8 40 Liver enzyme abnormalities +/+ -/- A1 0
9 36 Chronic liver disease +/+ -/- A1 A11

10 48 Chronic liver disease +/+ -/- A2 0
11 46 Chronic liver disease +/+ -/- A1 A3
12 31 Impotence +/+ -/- A3 0
13 38 Liver enzyme abnormalities +/+ -/- A3 0
14 47 Chronic liver disease +/+ -/- A3 A11
15 60 Chronic liver disease +/+ -/- A3 A23
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