AVALIACAO LABORATORIAL DE TROMBOFILIAS HEREDITARIAS

Coordenador: ELIANE BANDINELLI
Autor: CARLA DAIANA DEMKIO VOLASKO KRAUSE

Trombofilia € uma tendéncia ao desenvolvimento de trombose e pode ser
adquirida ou hereditaria. As trombofilias hereditarias mais frequentes séo
as mutacdes Fator V Leiden e G20210A no gene da Protrombina, que
sdo detectadas em aproximadamente 20% dos pacientes que
apresentam trombose venosa. Além de trombose venosa, essas
mutacOes podem estar associadas ao desenvolvimento de outras
doencas cardiovasculares, como AVC e infarto agudo do miocéardio, e
também abortos de repeticdo. O projeto visa a realizacdo de testes
laboratoriais para identificar essas alteracdes da hemostasia. Os
pacientes com suspeita destas trombofilias sdo encaminhados pelos
meédicos dos Servicos de Saude e atendidos com hora marcada. Durante
o atendimento, sao realizados entrevista a respeito dos sintomas do
paciente e sua historia familiar, esclarecimentos sobre os testes e coleta
de sangue para a extracdo do DNA. A genotipagem das mutacdes €
realizada através de PCR, seguida de clivagem com enzimas de restri¢cdo
especificas para cada uma dessas mutagdes. Até o momento, foram
atendidos 16 pacientes para investigacao destas mutacfes. Destes
pacientes, 13 foram encaminhados por possuirem episodios prévios de
trombose venosa ou outra doenca cardiovascular, 1 por ocorréncia de
abortos de repeticdo e 2 eram assintomaticos, mas possuiam historia
familiar de trombose e/ou destas mutacdes. A partir dos testes realizados,
2 pacientes apresentaram a mutacao Fator V Leiden e 1 apresentou a
mutacdo G20210A no gene da Protrombina. A identificacdo destas
mutacdes é importante na escolha da terapia para o paciente, bem como
no aconselhamento genético.



