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ture. She developed a high-response inhibitor two years later.
Immune tolerance induction was not tried because a difficult
peripheral venous access. Central venous access was post-
poned due to lack of a Vascular Surgeon. She was kept on
activated recombinant factor VII (rFVIla) episodic treatment,
with an annualized bleeding rate (AzBR) of 9.9 episodes/y.
Between Jan/28/2019 and Jan/28/2020 (pre-MC-ADb period), the
AzBR was 11.0 episodes/y. rFVIla consumption was 18,750 kIU,
both for bleeding episodes and intermittent prophylaxis. On
Jan/28/2020, after rFVIla was withheld, she received MC-Ab
attack of 3.0 mg/kg once weekly for 4 weeks. MC-Ab was main-
tained as 1.5 mg/kg weekly. She self-infused MC-Ab at home.
From Jan/28/2020 to Jul/28/2020 (MC-Ab period), AzBR was 0.0
episode/y. She did not receive MC-Ab during 5 consecutive
weeks on May-Jun/2020 and 2 consecutive weeks on Jul/2020.
The estimated annual consumption of MC-Ab was 2,340 mg,
including attack + maintenance doses, or 2,160 mg, excluding
attack doses, both considering AzBR of 0.0 episode/y. The esti-
mated annual cost of treatment increased from US$ 216,187.00
(US$ 11.53/kIU rFVIIa, in 2018) to US$ 187,342.20-202,954.05
(US$ 86.73/mg MC-Ab, mean of the 4 purchases). Puncture
site adverse events and thrombosis event were not reported.
Prophylaxis with MC-Ab was effective and safe. Based on our
estimated annual direct costs, it can save up to 15% compared
to rFVIla on-demand treatment.
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Objetivo: Caracterizar as principais Trombofilias Hered-
itdrias (TH) e debater sobre seu rastreio e principais
complicacOes. Material e métodos: Estudo narrativo, do tipo
revisdo literaria, baseado em pesquisa bibliografica realizada
nas bases de dados cientificas PubMed, MEDLINE, Scielo e Up
To Date, sendo incluidos artigos publicados entre 2016 e 2020.
Os Descritores em Ciéncias da Saude (DECS) usados foram:
trombofilia, trombose, tromboembolia, genética. Resultados e
revisdo de literatura: As TH sdo condic¢des inerentes ao indivi-
duo que aumentam o risco de desenvolver tromboembolismo
venoso (TEV). O TEV leva ao ébito cerca de 100.000 a 300.000
pessoas nos Estados Unidos todos os anos, caracterizando-
se como uma entidade clinica de extrema importancia. A
prevaléncia total de trombofilias hereditarias em pacientes
com tromboembolismo venoso profundo varia de acordo com
a selecdo de pacientes e sua etnia, em populacdes caucasianas
pode chegar até 40%. Assim, as TH devem ser rastreadas
em pacientes que apresentam TEV sem caracteristicas tipi-
cas ou fatores de risco classicos para trombose. Discussio:
As TH estdo diretamente associadas ao TEV. Possuem suas
caracteristicas préprias, como a ocorréncia em jovens (<
45 anos), episédios recorrentes, histéria familiar de eventos
trombéticos, trombose de sitio atipico e episédio trombético

desproporcionalmente grave em relacdo ao estimulo desen-
cadeante. Na ocorréncia do episédio trombético, é necessdario
o fator hereditario que predispde a oclusdo vascular, porém
requer a interacdo com outro componente, hereditdrio ou
adquirido, para desencadear o episédio trombético. Define-
se os principais fatores adquiridos: evento trombético prévio,
cirurgia recente, presenca de cateter venoso central, trauma,
imobilizacdo, malignidade, gravidez, uso de contraceptivos
orais. As principais TH sdo fator V de Leiden, deficiéncia de
proteina C, deficiéncia de proteina S, muta¢do G20210A da pro-
trombina e a deficiéncia de antitrombina III, sendo o fator V
de Leiden a mais comum destas. Dessa forma, vale salientar
que o tratamento de uma TEV aguda nao muda independente-
mente de ser provocado por TH ou ndo. Por isso, a investigacdo
laboratorial de uma TH apds um evento tromboembdlico deve
ser bem indicada como nas situacdes comentadas acima que
levam a suspeitar de alguma alteracdo genética. As indicagoes
para o rastreio sdo diferentes dependendo do centro que estd
recebendo o paciente, e apesar da problematica, o rastreio
de pacientes assintomaticos ndo é indicado. Haja visto que,
existe uma baixa penetrancia da condi¢do sintomatica em
pacientes com as TH mais comuns, ndo tem profilaxia indi-
cada a longo termo em pacientes que nunca apresentaram
TEV e ndo é viavel em termos de custo beneficio. Concluséo:
As trombofilias hereditarias constituem um grupo de diate-
ses trombdticas. No entanto, para a ocorréncia dos fenémenos
tromboembodlicos, é necessaria ainda a presenca de fatores
desencadeantes que provocam lesdo endotelial, estase san-
guinea ou hipercoagulabilidade. A manifestacdo de uma TH
pode ser catastréfica, inclusive sob a forma de trombose em
érgéos nobres e atipicos. £ dever do médico, inclusive general-
ista, aventar a hipotese de TH, objetivando o manejo precoce
e efetivo da trombofilia.
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Introducdo: A trombose venosa cerebral (TVC) é rara, rep-
resenta 5% de todos os acidentes vasculares cerebrais, sua
incidéncia varia entre 2 e 5 por milhdo por ano sendo mais
comum em mulheres do que em homens. Os sintomas mais
comuns sdo cefaleia, vomitos e perda de consciéncia. Os prin-
cipais fatores de risco para TVC em adultos sdo as condi¢coes
pré-trombéticas e o uso de contraceptivos orais. O Fator
V de Leiden (FV) é uma alteracdo hereditdria, autossémica
dominante, que interfere na atuacdo da proteina C na sua
forma ativada, um anticoagulante natural. Objetivo: Relatar
um caso de trombose venosa cerebral relacionado a het-
erozigose do fator V de Leiden e ao uso de anticoncepcional
oral. Relato de caso: Paciente de 46 anos, feminina, branca,
portadora de hipertensdo arterial e depressdo. Relatou ini-
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cio subito de parestesia em hemiface e membro superior
esquerdos, associado a liberacdo esfincteriana, sincope, com
contusdo craniana. Apds recobrar consciéncia, relatou inicio
de cefaleia intensa holocraniana, sem melhora com analgesia
habitual e sem prédromos, associados a fotofobia e fonofobia.
Durante a internacdo evoluiu com crise convulsiva toénico-
clonica generalizada. Realizada Ressonancia Magnética do
encéfalo, apresentando falhas de enchimento comprome-
tendo os seios durais, mais evidente no seio transverso direito,
bem como no seio sagital superior. Foi submetida a tratamento
agudo com Enoxaparina, em dose plena. Durante a internacdo
foram realizados exames de rastreio, que evidenciaram het-
erozigose do FV. Posteriormente liberada assintomadtica, em
uso de anticoagulacdo oral continua com Warfarina e acom-
panhamento no ambulatério de Clinica Médica. Discusséo e
conclusdo: A TVC é rara, sua incidéncia anual varia de 0,22 a
1,57 por 100,000, sendo mais comum em mulheres, em uma
proporcao de 3:1. Fatores como gravidez, puerpério e uso de
anticoncepcional oral aumentam o risco de TVC sendo a pos-
sivel causa desta desproporcao entre sexos. A patogenia da
TVC ainda é desconhecida devido grande variedade anatdmica
do sistema venoso. A TVC pode-se apresentar com uma var-
iedade de sintomas, modos de inicio e curso clinico, sendo o
mais comum a cefaleia, antecedendo outros sintomas neu-
rolégicos. Os achados na neuroimagem incluem areas focais
com edema ou infarto venoso, hemorragia venosa, edema
cerebral difuso e raramente hemorragia subaracnédide isolada,
sinal do tridngulo denso, sinal do delta vazio e sinal da corda.
O melhor método de imagem é a ressonédncia magnética de
cranio associada a venografia. Diante de um paciente com
diagnéstico de tromboembolismo venoso (TEV) deve-se pen-
sar em trombofilia hereditaria, dentre estas, a mutag¢do no FV
em pacientes jovens com menos de 40 anos, TEV em locais
ndo usuais como vasos cerebrais, renais e mesentéricos. A
mutacao no FV pode ser homozigota, muito mais raro, ou het-
erozigota e aumentar em 3-5% o risco relativo de primeiro
evento trombdtico e 1,4% risco relativo de novo evento trom-
bético em pacientes sabidamente portadores da mutac¢do. Em
pacientes com evento de TEV é indicado anticoagulacdo com
heparina ou anticoagulantes orais. Profilaxia primdaria em por-
tadores assintométicos da mutagdo nio é indicada de rotina
porém, pode ser realizado em situacdes de risco como gravidez
e pré operatério de grandes cirurgias.
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