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Trombofilias: importancia do seu estudo
na patologia tromboembolica
Thrombophilias: the importance of clinical screening

in thromboembolic disease
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Resumo

A trombose venosa é uma entidade de etiologia multifactorial,
resultando da inter-accdo entre factores genéticos e adquiri-
dos. De entre eles salientam-se as trombofilias que podem ser
identificadas em cerca de metade dos individuos com trombose
venosa. Factores como a idade jovem, a auséncia de factor
desencadeante, a recorréncia e a histdria familiar de trombose
venosa podem aumentar a probabilidade de identificagdo de
trombofilia. Neste artigo procede-se a revisao das indicacoes para
o rastreio de trombofilia, assim como da necessaria bateria de
testes, e discute-se a pertinéncia do diagnostico de trombofilia
a luz do conhecimento actual.
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Trombose venosa e trombofilias

A trombose venosa é uma patologia comum e de
etiologia multifactorial, atingindo, em média, 1/1000
individuos adultos por ano.'? A sua incidéncia varia
com a idade: ocorre muito raramente na infancia e
aumenta exponencialmente a partir dos 60 anos.’
A elevada morbi-mortalidade associada é condicio-
nada pela gravidade do evento clinico agudo, pela
tendéncia para a recorréncia clinica e pelas sequelas
cronicas frequentemente debilitantes (sindrome
pos-trombotica ou, mais raramente, a hipertensao
pulmonar tromboembolica).'”?

O quadro clinico depende do territério vascular
implicado.! A trombose venosa profunda dos mem-
bros inferiores e/ou embolia pulmonar sao os quadros
mais frequentes. No entanto, situacdes mais raras,
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Abstract

Venous thrombosis occurs as a consequence of inherited acqui-
red or environmental risk factors. Thrombophilic disorders can
be identified in half of patients with venous thrombosis. Factors
such as young age, absence of a precipitating factor, recurrence
and family history, make the diagnosis of thrombophilic disorders
increasingly probable. In this paper the criteria for thrombophilia
screening and the laboratory tests required are reviewed. Further-
more, the clinical value of thrombophilia Screening is discussed
considering the current scientific knowledge.

Key woras: venous thrombosis, thrombophilia, screening.

como, por exemplo, a trombose venosa cerebral, a
trombose da veia cava, a trombose visceral, a trombose
venosa dos membros superiores, podem ocorrer.

Em cerca de 40% dos individuos atingidos é pos-
sivel identificar uma trombofilia hereditaria ou cons-
titucional, geralmente em associacdo a um ou mais
factores de risco de trombose venosa.* Ocasional-
mente, é possivel identificar mais de uma trombofilia
num mesmo individuo.

As trombofilias sao definidas como predisposicao a
trombose venosa, ou, ocasionalmente, arterial, devido
a alteracoes hematologicas indutoras de hipercoagu-
labilidade sanguinea, podendo ser hereditdrias ou
adquiridas (Quadro I).'*> Caracterizam-se individu-
almente por uma grande variabilidade fenotipica,
mesmo quando ocorrem no seio da mesma familia,
variando desde as formas assintomadticas as formas
clinicas graves.'*>

As trombofilias hereditarias sio de transmissiao
autossomica dominante e distinguem-se em (Quadro
II):1,4,5,6,7
* Deficiéncia de uma proteina inibidora fisiologica da
coagulacao (antitrombina, proteina C e proteina S);

* Mutacao Q506 do gene do Factor V (Factor V



Trombose venosa

Deficiéncia em antitrombina
Deficiéncia em proteina C
Deficiéncia em proteina S

Resisténcia a proteina C activada/
Mutacéo Factor V Leiden

Mutag&o G20210A da protrombina
Disfibrinogenemia

Hereditaria

Adquirida
Mista

Sindrome do anticorpo antifosfolipido

Hiper-homocisteinemia

Leiden), responsavel pelo fenémeno de resisténcia a
proteina C activada;

e Mutacdo G20210A do gene da protrombina que
favorece a sintese da protrombina.

A sindrome do anticorpo antifosfolipido é uma
forma de trombofilia adquirida, sendo actualmente
considerada uma das formas mais frequentes de
trombofilia adquirida.>®’

A hiper-homocisteinemia (homocisteinemia >15
pmol/L) pode ser hereditdria ou adquirida.®” Quando
hereditaria, pode estar associada a mutacao C677T do
gene da MTHFR (metil-tetra-hidrofolato redutase)
ou, muito raramente, do gene do Cistatido-B-sintase.
Isoladamente, a mutacao do gene da MTHFR nao
aumenta o risco de trombose venosa.” Os défices
vitaminicos B6, B12 e acido félico podem induzir
hiper-homocisteinemia se-
cundaria.®’

O aumento do Factor
VIII foi também identifi-
cado como factor de risco
independente de trombose
venosa. No entanto, a sua
valorizacao é complexa.”®
O Factor VIII é influenciado
por factores fisiologicos,
como a idade, o sexo e o
grupo sanguineo. O quadro
inflamatorio, entre outros
contextos patologicos, pode
condicionar um aumento da

Trombofilia hereditaria
Deficiéncia em antitrombina
Deficiéncia em proteina C
Deficiéncia em proteina S
Factor V Leiden

Mutag&o da protrombina

Trombose arterial

Disfibrinogenemia

Sindrome do anticorpo antifosfolipido

Patologia da gravidez

Mutag&o Factor V Leiden
Mutag&o G20210A da protrombina

Sindrome do anticorpo antifosfolipido

Hiper-homocisteinemia

taxa de Factor VIII. Assim, o papel do aumento do
Factor VIII como factor pro-trombético nao esta com-
pletamente definido. Em principio podera assim ser
considerado na presenca de um aumento significativo
persistente e idiopatico de Factor VIII, e nao quando
esse aumento € transitorio e pro-inflamatorio.

Outros factores da coagulacao estao em estudo.
De entre eles, aumentos nos factores IX, X, XI foram
associados a risco acrescido de trombose venosa, mas
o seu significado é incerto.’

Indicacodes clinicas para o rastreio

de trombofilias

A seleccao dos individuos para o rastreio de trombo-
filia é fundamentada numa anamnese cuidadosa cen-
trada no tipo e contexto dos eventos tromboembolicos

Prevaléncia %

Populacgdo geral = Individuos com TVP  RR

0.07-0.16 1-3 20
0.2-0.4 3-5 10
0.03-0.13 1.5 10
3-15 20 5-7
1-2 4-7 2-3
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Trombofilia

Deficiéncia em antitrombina
Deficiéncia em Proteina C
Deficiéncia em Proteina S

Resisténcia a Proteina C activada

Mutag&o do gene da protrombina

Hiper-homocisteinemia

Testes iniciais

Hemograma completo
TP, APTT
Tempo de trombina, Fibrinogénio

Antitrombina — actividade
Proteina C — actividade
Proteina S — antigénio livre

Teste de resisténcia a proteina C activada
(Mutagéo Factor V Leiden)

Mutag&o do gene G20210A da Protrombina

Homocisteinemia em jejum

Testes complementares

Antitrombina - antigénio
Proteina C - antigénio
Proteina S — actividade e antigénio total

Mutacao do Factor V Leiden

(Acido félico, Vitaminas B12 e B6)

Sindrome do anticorpo antifosfolipido | Anticoagulante Itpico

Anticorpo anticardiolipina

Mutacdo MTHFR
Deficiéncia em CBS

Anticorpo anti B2glicoproteina |

(Anticorpo anti B2glicoproteina I)

Aumento do factor VIl (Factor VIl

ocorridos e na avaliacdo de historia familiar de trom-

bose venosa, dado que as trombofilias hereditarias sao

de transmissao autossomica dominante.'*>°7
Assim, é pertinente considerar o rastreio laborato-

rial de trombofilia nos seguintes contextos:*°

* Historia pessoal de trombose venosa profunda

documentada antes dos 50 anos de idade, indepen-

dentemente da localizacdo e da existéncia de factores

de risco desencadeantes;

* Historia pessoal de trombose venosa profunda, inde-

pendentemente da localizacao, em idades superiores a

50 anos, na auséncia de factores desencadeantes;

* Historia pessoal de trombose venosa profunda

recorrente;

* Historia pessoal de trombose venosa superficial re-

corrente, na auséncia de sinais de insuficiéncia venosa

superficial ou de doenca oncologica;

* Historia familiar de trombose venosa profunda,

independentemente da localizacdao, documentada em

familiares com idade inferior a 50 anos.

Testes a incluir no rastreio de trombofilias
Num individuo com historia pessoal de trombose
venosa profunda é importante considerar trombofilias
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Factor VIl

hereditarias e adquiridas. Assim, a exploracao labora-
torial sistematica de trombofilia inclui (Quadro III):°
* Hemograma completo, que permite o rastreio de
sindrome mieloproliferativa;

* TP, APTT e pesquisa de anticoagulante lupico;

* Tempo de trombina e Fibrinogénio, para rastreio de
patologia do fibrinogénio;

* Proteina C, Proteina S e Antitrombina. Em primeira
plano deve ser doseada a actividade das proteinas
inibidoras da coagulacao (teste funcional). Na
presenca de diminuicao da actividade de qualquer
uma destas proteinas ¢ importante prosseguir para
o doseamento do antigénio, a fim de estabelecer o
tipo de deficiéncia: deficiéncia quantitativa ou tipo
I (actividade e antigénio diminuido) e deficiéncia
qualitativa ou tipo II (actividade diminuida com
antigénio normal). No entanto, no caso da Proteina
S, é pertinente dosear, logo de inicio, o antigénio
livre, dada a baixa sensibilidade do doseamento da
actividade e do antigénio total;

* Resisténcia a proteina C activada e Mutacao Q506
do gene do Factor V (Factor V Leiden). A pesquisa
da mutacao permite confirmar e caracterizar a trom-
bofilia (heterozigotia versus homozigotia);



*Mutacdo G20210A do gene da Protrombina ou
Factor II. O doseamento plasmatico do Factor II
nao permite detectar esta trombofilia. Por isso, a
pesquisa da mutacao é mandatoria para a deteccao e
caracterizacao desta trombofilia (heterozigotia versus
homozigotia);
e Anticorpos anticardiolipina e anti f2glicoproteina
I, que, em conjunto com o anticoagulante ltpico,
permitem a deteccao de Sindrome do anticorpo an-
tifosfolipido.
* Homocisteinemia em jejum. Apenas no caso de
hiper-homocisteinemia é apropriado, em segundo
plano, a pesquisa da mutacao C677T do gene da
MTHFR;
* Factor VIII, segundo alguns autores.

Toda a trombofilia detectada deve ser confirmada.

Timing adequado para o rastreio

de trombofilias

Na fase aguda da trombose venosa e nos individuos
sob hipocoagulacao oral alguns resultados laborato-
riais podem ser falseados ou dificeis de interpretar.*®7*
Por exemplo, as proteinas C e S, sendo dependentes da
vitamina K, encontram-se frequentemente diminuidas
nos individuos sob terapéutica hipocoagulante oral.
A gravidez e as terapéuticas com estrogénios (contra-
cepcao oral ou terapéutica hormonal de substituicao)
diminuem a Proteina S circulante.

Assim, idealmente, o rastreio laboratorial de trom-
bofilia deve ser efectuado fora da fase aguda da trom-
bose e na auséncia de terapéutica hipocoagulante, ou
seja, no minimo um més apos suspensao da anticoa-
gulacao oral.” Do mesmo modo, um intervalo minimo
de um més é desejavel entre o doseamento da proteina
S e a suspensao de tratamento hormonal ou o fim da
gravidez.” Os testes genéticos podem ser realizados
em qualquer altura, uma vez que os seus resultados
nao sao influenciados por factores externos.

A excepcao aregra é o doseamento de antitrombina
na fase aguda da trombose venosa, que, em casos,
pode ser importante. Na presenca de défice de an-
titrombina, pode, por vezes, haver indicacao para a
administracao de concentrados de antitrombina em
associacdo a heparina nao fraccionada ou a HBPM
(heparina de baixo peso molecular).’

A presenca de défice em antitrombina, proteina C
e proteina S deve ser confirmada em varias ocasioes
(minimo dois doseamento, na auséncia de interferén-
cia por factores externos).’

Pertinéncia do rastreio de trombofilias

Trombofilias e o primeiro episddio
de trombose venosa profunda
Em cerca de 50% dos individuos com trombose ve-
nosa idiopatica é possivel identificar uma trombofilia
hereditaria.'* As deficiéncias de proteinas inibidoras
fisiologicas da coagulacao (Antitrombina, Proteina C
e Proteina S) sdo mais raras e estdo associadas a um
risco mais elevado de trombose venosa. Comparati-
vamente, nas trombofilias mais frequentes (Factor V
Leiden e mutacdo da protrombina) é relativamente
mais baixo (Quadro 2).*>¢7#8

Assim, de um modo geral, quando se conside-
ram os individuos com trombose venosa profunda
cerca de 15 a 20% sao heterozigotos para o Factor
V Leiden, 5% sao heterozigotos para a mutacao da
protrombina e 5 a 10% tém uma deficiéncia de uma
proteina inibidora fisiologica da coagulacdo.* Estas
prevaléncias sao tendencialmente mais elevadas nos
individuos mais jovens ou com histéria familiar de
trombose venosa.

De facto, as trombofilias como o Factor V Leiden
e a mutacao da protrombina sdo tao frequentes que
nao é raro que ocorram combinadas entre si ou com
outras trombofilias.}*® Quando ocorrem combinadas,
as trombofilias induzem e potenciam-se entre si,
aumentando significativamente o risco de trombose
venosa.®”® O mesmo pode ser observado nas formas
homozigotas (Factor V Leiden e mutacao da protrom-
bina). Por exemplo, se a forma heterozigota para o
Factor V Leiden estd associada a um risco relativo de
trombose venosa de 5, a forma homozigota da mesma
mutacdo estd associada a risco relativo de 80.°

Por outro lado, mais de metade das tromboses
venosas ocorrem na sequéncia de um factor de risco
(ex. contracepcao oral estroprogestativa, gravidez e
puerpério, imobilizacao, cirurgia ou trauma, viagens
de longo curso).!*** A trombose venosa é multifac-
torial, resultando de interaccdes complexas entre
factores genéticos e factores externos ou factores de
risco. A interac¢io entre a contracepcio oral e o Factor
V de Leiden é disso exemplo: isoladamente, o risco
relativo associado a contracepcio oral é de 4 e 5-7,
respectivamente; no entanto, quando combinados, o
risco relativo é muito superior (35).°

A associacao entre trombose venosa e hiper-
homocisteinemia foi confirmada numa meta-analise
de estudos prospectivos e retrospectivos.'® Nesta
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meta-anadlise, por cada 5 pmol/L de aumento na ho-
mocisteinemia o risco de trombose venosa aumentava
em 27% (estudos prospectivos) ou 60% (estudos
retrospectivos).

Trombofilias e a abordagem aguda

da trombose venosa

De um modo geral, o diagnéstico de trombofilia nao
modifica a abordagem ou o tratamento inicial da
trombose venosa profunda, nomeadamente a utili-
zacao de tromboliticos, heparina nao fraccionada ou
heparina de baixo peso molecular, seguida de antico-
agulacao oral.**? A trombose venosa no contexto de
deficiéncia em antitrombina pode ser uma excepcao,
ja que, ocasionalmente, pode ser necessario recorrer
a concentrados de antitrombina em associacio a he-
parina.® A segunda excepcao verifica-se no caso de
APTT prolongado, que pode indicar a presenca de
anticoagulante lupico e dificultar a monitorizacao da
terapéutica com heparina nao fraccionada.*

Trombofilias e trombose venosa recorrente

A trombose venosa é uma doenca cronica frequen-
temente recorrente: 30% dos individuos tém uma
recorréncia durante os primeiros 8 anos apos o evento
trombotico, sendo que esse risco é mais elevado nos
primeiros dois anos.'' Numa populacido de idade
inferior a 70 anos e sem doenca oncologica o risco
geral de recorréncia de trombose venosa profunda é
2,6% por ano.'*

A presenca de doenca oncologica activa, auséncia
de factor desencadeante, a embolia pulmonar como
primeiro episodio, o sexo masculino e, eventualmen-
te, a evidéncia de lesdo residual sdo factores associados
a maior risco de recorréncia.>*!' Assim, apos um pri-
meiro episodio de trombose venosa idiopatica o risco
de recorréncia pode variar entre 5 e 10% por ano.*
Mais, a trombose venosa tende a recorrer na mesma
forma do primeiro episddio trombotico, ou seja, a
embolia pulmonar tende a recorrer como embolia
pulmonar, por exemplo.>!!

A terapéutica hipocoagulante (oral) previne efi-
cazmente a trombose venosa recorrente (diminuicao
do risco de recorréncia em 80 a 90%) e estd indicada
por um periodo minimo de 6 meses apdés um primeiro
episodio idiopatico.>*'""> A extensao da terapéutica
depende da presuncao do risco individual de recor-
réncia e, quando ponderada, deve contemplar o risco
hemorragico inerente.
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Assim, o diagnostico de trombofilia hereditaria
pode ser potencialmente util na identificacao dos
individuos com maior risco de recorréncia, contri-
buindo assim como elemento para uma estratificacao
de risco mais precisa, e definindo os individuos que
mais beneficiariam com a extensdo da terapéutica
hipocoagulante. Presentemente, as trombofilias sao
critério para a definicao da duracdo da terapéutica
hipocoagulante."” Contudo, a utilidade clinica do seu
diagnostico neste contexto ¢ alvo de controvérsia.

Apesar de a associacdo entre factores protrom-
béticos e o risco de trombose venosa profunda estar
bem documentada, o mesmo nao ocorre em relacdo
ao risco de recorréncia.

O progressivo conhecimento dos factores pro-
tromboticos e a sua associacdo com o primeiro evento
trombotico despoletou o entusiasmo no diagnostico
de trombofilias, com o objectivo de definir o risco in-
dividual de recorréncia de trombose venosa. Contudo,
os dados tendem a indicar que, em populacdes nao
seleccionadas, as trombofilias nao ajudam a predizer
o risco de recorréncia.'*

Nomeadamente, esta bem documentado que as
trombofilias mais frequentemente detectadas, o Factor
V Leiden na forma heterozigota e a mutacao G20210A
da protrombina na forma heterozigota, t¢ém um efeito
relativamente pequeno sobre o risco de recorréncia,
nao justificando, por si so, prolongar a terapéutica
anticoagulante.'>!'*!>

Os estudos realizados contemplando as restantes
trombofilias hereditarias tendem também a demons-
trar um efeito modesto sobre o risco de recorréncia.
Contudo, globalmente, a baixa prevaléncia das
trombofilias hereditarias torna dificil a realizacdo de
estudos representativos e randomizados.

O risco de recorréncia apos um primeiro episodio
de trombose venosa foi avaliado prospectivamente
em 474 individuos com idade inferior a 70 anos, sem
doenca oncologica (follow-up de 7.3 anos).'> Neste
estudo, globalmente, os factores pro-tromboticos con-
siderados (Factor V Leiden, mutacdo da protrombina,
deficiéncia em proteinas anticoagulantes naturais, fac-
tor VIII, factor IX, factor XI e hiper-homocisteinemia)
nao modificaram o risco de recorréncia. A deficiéncia
de proteinas inibidoras fisiologicas da coagulacao
(Antitrombina, Proteina C e Proteina S) e a presenca
de trombofilias combinadas induziram um aumento
ligeiro do risco de recorréncia (risco relativo 1.8 e
1.6, respectivamente).



Por outro lado, no contexto de histéria familiar de
trombose e trombofilia, a trombose venosa recorrente
tende a ser considerada mais frequente."*> Estima-se
que estes individuos tenham um risco de recorréncia
superior devido a eventual transmissao hereditaria
de outros factores trombofilicos ndo mensuraveis.*’
De facto, é geralmente aceite que nos individuos
portadores de mais de uma trombofilia o risco de
recorréncia é superior ao dos individuos com uma
trombofilia.!>*>1

Um estudo prospectivo observacional recente em
individuos com historia familiar de trombofilia aler-
tou para o maior risco de recorréncia nos individuos
do sexo masculino portadores de deficiéncias de
proteinas inibidoras fisiologicas da coagulacao ou de
trombofilias combinadas, salientando a ocorréncia
da recorréncia em contextos de risco elevado e, por
isso, potencialmente preveniveis por uma estratégia
adequada de prevencao secundaria.'® Nos individuos
portadores de deficiéncia em antitrombina, a taxa de
recorréncia anual foi mais elevada (10.5%), ocorrendo
mesmo naqueles sob terapéutica hipocoagulante de
longa duracao (2.6%).

A sindrome do anticorpo antifosfolipido associa-se
de forma consistente a um risco elevado de recor-
réncia, que varia de 22 a 69% nos diversos estudos,
consensualmente justificando o seu rastreio e fazen-
do optar, em funcdao do conhecimento actual, pelo
prolongamento da terapéutica hipocoagulante oral —
anticoagulacao de longa duracao. '"'®!° Assim, neste
caso, de acordo com as recomendacdes internacionais,
a terapéutica anticoagulante devera ser efectuada no
minimo um ano, e, embora alvo de controvérsia jus-
tificada pela escassez de estudos dirigidos, os autores
especialistas na drea recomendam empiricamente
que a terapéutica seja mantida indefinidamente na
generalidade dos casos.'"'%1°

Trombofilias e Inquérito familiar

O diagnoéstico de trombofilia hereditaria num indivi-
duo com trombose venosa frequentemente conduz ao
rastreio de trombofilia hereditaria nos seus familiares
directos.*%" A identificacao de trombofilia hereditaria
em individuos assintomaticos nao deve implicar a
instituicao de anticoagulacdo. Contudo, este conhe-
cimento pode permitir desencadear uma estratégia
com vista a prevencao primadria de trombose venosa,
e contribuir para a reduzir a incidéncia de trombose
venosa no seio da familia e, consequentemente, na

populacao em geral .’

Assim, nas situacdes consideradas como factores
de risco de trombose venosa (cirurgia, imobilizacao
dos membros inferiores por gesso, imobilizacao
prolongada no leito por doenca, viagens de longo
curso, por exemplo) a estratégia profilactica pode
ser optimizada, nomeadamente com o recurso a hi-
pocoagulantes.”

No caso especifico da mulher, a identificacdo de
trombofilia tem implicacoes na seleccao do méto-
do de planeamento familiar, ja que contra-indica a
contracepcdo oral estroprogestativa (factor de risco
independente de trombose venosa).'>*” Do mesmo
modo, o tratamento hormonal de substituicao (oral)
esta contra-indicado." O risco acrescido de trombose
venosa associado a gravidez e puerpério pode ser
atenuado através do recurso a hipocoagulacao pro-
filatica."

Casos particulares

Trombose arterial

No caso da trombose arterial, o papel da trombofilia
hereditaria nao esta bem definido. Os estudos realiza-
dos nao permitiram estabelecer uma relacao consis-
tente entre trombofilia hereditaria e risco de trombose
arterial, pelo que a sua identificacao neste contexto
nao modifica a estratégia terapéutica. No entanto, a
hiper-homocisteinemia e a sindrome do anticorpo
antifosfolipido sao factores de risco documentados
de trombose arterial >’

Deste modo, o rastreio de trombofilia pode ter
interesse na trombose arterial no individuo jovem
(idade inferior a 50 anos) na auséncia de factores
de risco vascular (tabagismo, hipertensao arterial,
dislipidemia, diabetes mellitus).’

Patologia da gravidez

Por outro lado, as trombofilias tém sido relacionadas
com complicacoes durante a gravidez.®® A sindrome
do anticorpo antifosfolipido estd associado, de forma
consistente, a aborto espontaneo recorrente ou perda
fetal precoces e insuficiéncia vascular da placenta."
Relativamente as trombofilias hereditdrias parece ha-
ver uma relacao entre as mutacoes Factor V Leiden e
do gene da protrombina e complicacoes da gravidez
(perda fetal tardia, pré-eclampsia, hematoma retropla-
centdrio e atraso de crescimento intra-uterino) mas
os dados sdo controversos.!® Deste modo, o rastreio
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laboratorial de trombofilia hereditaria e adquirida
¢ actualmente recomendado em caso de perda fetal
recorrente (minimo 3), pré-eclampsia grave ou recor-
rente, hematoma retroplacentdrio e morte fetal sem
causa identificada.’

Concluséao

As trombofilias sao factores de risco independentes de
trombose venosa, podendo ser identificadas em cerca
de metade dos individuos com trombose venosa. Mas,
frequentemente o episodio trombético resulta da sua
interaccao com outros factores de risco externos.

Factores como idade <50 anos, auséncia de fac-
tor desencadeante, recorréncia e historia familiar
de trombose venosa aumentam o grau de suspeicao
e a probabilidade de identificacao laboratorial de
uma trombofilia como causa subjacente do episodio
trombotico.

A utilidade clinica do rastreio laboratorial de
trombofilias é alvo de controvérsia.

A identificacao de trombofilia permite explicar a
ocorréncia de trombose venosa (primeiro episodio),
especialmente esta ocorre na auséncia de factores
desencadeantes.

Embora, a luz do conhecimento actual, os dados
nao sejam consensuais, a identificacao laboratorial
de trombofilias pode potencialmente contribuir para
a estratificacao individual do risco de recorréncia de
trombose venosa e definicao da estratégia de preven-
cdo secundadria. As recomendacdes internacionais
actuais incluem-nas como factor no algoritmo multi-
disciplinar de decisao sobre a duracao da terapéutica
hipocoagulante.

Tendo em consideracdo o caracter familiar da
trombose venosa, o conhecimento de trombofilia
hereditaria num individuo com trombose venosa
permite desencadear o inquérito familiar e, deste
modo, optimizar a estratégia de prevencao primadria
nos individuos portadores assintomaticos.

O avanco do conhecimento nesta drea deixa antever
a necessidade de estudos dirigidos e representativos
que permitam melhor definir o papel das trombofilias
nas diversas vertentes da patologia tromboembdlica e
sua utilidade na pratica clinica quotidiana. M
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