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RESUMO

A trombose venosa intracraniana ¢ um evento incomum de alta morbimortalidade. Este artigo tem o
objetivo de apresentar um caso de trombose venosa intracraniana associada a mutacao do fator V de
Leiden e mutag@o no gene da protrombina apds uso de anticoncepcional que culminou com neuropatia
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optica isquémica e amaurose bilateral total permanente. O diagndstico e tratamento precoces sao
essenciais para a sobrevida do paciente e o rastreio genético relevante para aconselhamento clinico e,
assim, evitar novos episddios tromboticos de grande repercussdo clinica em individuos do sexo
feminino.

Palavras-chave: Trombose Venosa Intracraniana (TVI). Mutacdo do Fator V de Leiden (MFVL).

Mutagdo no Gene da Protrombina (MP). Neuropatia Optica Isquémica (NOI). Anticoncepcionais
Combinados (ACO).
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1 INTRODUCAO

A trombose venosa intracraniana (TVI) ¢ uma doenca dos seios durais que abrange o quadro
clinico de cefaleia, hipertensio intracraniana, vomito em jato, déficit neurologico focal e convulsdo.'*

As mutagdes genéticas predominantes ligadas a TVI sdo trombofilias hereditarias, das quais as
tré€s mais comuns englobam a mutagdo do fator V de Leiden (MFVL), mutacdo no gene da protrombina
(MP) e homozigose para metilenotetrahidrofolato redutase. > * Além disso, o uso continuo de
anticoncepcional oral (ACO) ¢ um fator de risco bem estabelecido para etiologia de eventos
tromboticos, ja que pode ocasionar um estado de hipercoagulabilidade, sendo esta um dos
componentes da triade de Virchow.’

A TVI pode causar neuropatia 6ptica isquémica (NOI) e amaurose bilateral total permanente®,
podendo sua etiologia estar vinculada 8 MFVL e 2 MP.”

Assim, esta descri¢do cientifica tem como objetivo apresentar um caso incomum de TVI em

paciente jovem do sexo feminino, usudria continua de ACO e portadora de MFVL e MP com sequela

grave de NOI.

2 RELATO DE CASO

Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa via Plataforma Brasil com o
Ntumero do Parecer de 3.702.345 e Certificado de Apresentagio de Apreciagdo Etica de
18093719.6.0000.5302.

Paciente sexo feminino, 22 anos, usuaria de ACO, foi admitida no Hospital Geral de Roraima
(HGR/RR) com queixa de cefaleia holocraniana intensa sem sinais de irritagdo meningea e vomito em
jato. Entretanto, passou a apresentar vertigem associada a amaurose parcial bilateral, com pouca
alteragao de posi¢do postural e sem atitude antélgica, mas com dificuldade de marcha, com evolugdo
e piora progressiva, associada ao aparecimento de hemiparesia em dimidio esquerdo, completa e
desproporcionada com predominio crural, sendo comprometido o sulco nasolabial ipsilateral e forca
motora grau 2 no membro inferior esquerdo e grau 3 no membro superior esquerdo, além de disfasia.

A paciente foi encaminhada ao pronto socorro do HGR no terceiro dia de sintomas apds
intensificagdo da cefaleia insidiosa, queda do estado geral e surgimento de amaurose parcial bilateral,
hemiparesia a esquerda, alteragdo da mimica facial e piora dos episdédios de vomito em jato.
Fundoscopia direta evidenciava papiledema bilateral. Exames laboratoriais de hemograma, funcao
renal, lesdo hepatica, eletrolitos, exame sumadrio de urina e coagulograma sem altera¢des dignas de
nota.

Foi hospitalizada com nivel de consciéncia 13 (abertura ocular = 3; melhor resposta verbal =
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5; melhor resposta motora = 5) na escala de coma de Glasgow a admissdo, sendo encaminhada a
Unidade de Terapia Intensiva(UTI) do Hospital Geral de Roraima (HGR/RR) por iminéncia de
gravidade do quadro e cujo tratamento de base consistiu na anticoagulacdo plena com enoxaparina
devido investigacdo propedéutica inicial com angiorressondncia magnética arterial de vasos
intracranianos ter encontrado TVI extensa de seios sagital, transverso e sigmoide a direita; também
foi administrado diurético osmoético manitol por evidéncia clinica e radioldgica de hipertensdao
intracraniana.

Foi avaliada quanto a possibilidade de descompressdo cirurgica para recuperacdao do déficit
visual, mas os pareceres das especialidades da neurocirurgia e oftalmologia ndo vislumbraram
beneficios, pois tanto radiologicamente quanto do ponto de vista clinico havia sinais evidentes de NOI
irreversivel.

Foi realizado painel genético com pesquisa para trombofilias hereditarias cujo resultado foi
positivo para MFVL e MP. Negava historia patologica pregressa para comorbidades, era previamente
higida, mas referia uso regular de anticoncepcional oral combinado (IUMI, etinilestradiol e
drospirenona).

Apos seis dias de internacdo, a paciente recebeu alta da UTI e foi encaminhada para enfermaria
para acompanhamento clinico. Neste setor, passou apresentar melhora discreta do quadro clinico e
neuroldgico na vigéncia do tratamento terapéutico farmacologico, expressado pela redugdo da paresia,
restauragdo do nivel de consciéncia (Glasgow 15) e auséncia de disfasia, embora mantivesse amaurose

bilateral total permanente.

Figura 1: Angiorressonédncia Venosa de Vasos Intracranianos e Cervicais de controle apos cerca de 60 dias do evento TVI.
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Apos cerca de 60 dias de hospitalizagdo cujo exame de imagem verificou recanalizagdo de
praticamente todos os trombos, amaurose bilateral completa e melhora relevante da cefaleia
holocraniana, a paciente recebeu alta hospitalar nessas condi¢cdes para seguimento clinico
ambulatorial no servi¢o de neurologia, reabilitagdo fisica por meio de fisioterapia, terapia ocupacional
e psicologica e anticoagulacdo profilatica continua (marevam 5 mg por dia).

Primeiro exame de imagem de ressonancia magnética de encéfalo verificou sinais de extensa
trombose de seios venosos acometendo principalmente seio sagital superior e seios venosos
transversos, sigmoide e veia jugular direitos, associado a sinais de hemorragia subaracnéide no
compartimento supratentorial (TVI complicada) e edema bilateral dos nervos opticos (sugestivo de

processo de congestao).

Figura 2. Heredrograma demonstrando paciente e membros da familia com a MFVL.

Apo6s 60 dias, a angiorressonancia venosa de vasos intracranianos e cervicais (figura 1) de
controle, foi verificado recanalizacdo completa dos seios transverso e sigmoide direito, bem como da
veia jugular interna, em relagdo aos estudos de referéncia realizados a admissdo. Também foi
observado sinais sugestivos de hematoma cervical a direita comprimindo a veia jugular interna em
sua porcao mais inferior, contudo sem colabamento.

O pai da paciente apresentou teste positivo para MFVL, esquematizado na figura 2. A paciente

além dessa mutacdo, também apresentou screening positivo para MP.

3 DISCUSSAO
A predisposicdo genética as desordens da hemostasia tem a denominagdo de trombofilias
hereditarias. A deficiéncia hereditaria dos anticoagulantes endégenos como proteina C, proteina S e

antitrombina foram reconhecidos ha décadas. Um passo fundamental foi dado com a descoberta da
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resisténcia a proteina C ativada (PCA) e o fator V Leiden. E, posteriormente, foi descrito o
polimorfismo protrombina G20210A como sendo uma causa importante de trombofilia familiar.*!%-!!

Ademais, a MFVL e MP quando presentes de maneira concomitante ao uso de ACO predispoe
sobremaneira a eventos trombroticos como TVI. 1214

A paciente do caso relatado foi positiva para pesquisa da MFVL e MP e apos uso de ACO
combinado, progesterona e estrogénio, evoluiu com TVI e NOI, embora mesmo apos o tratamento
com anticoagulacdo adequada, apresentou amaurose bilateral completa e permanente como sequela.
Apos sete anos de seguimento clinico ambulatorial ndo houve recidiva do caso e foi recomendado a
descontinuagdo do ACO no momento do diagnéstico da trombofilia.

Assim, o presente o caso expde a importancia da pesquisa genética de MFVL e MP em
pacientes com TVI bem como aconselhamento prévio e adequado a respeito do uso continuo de ACO.

Do mesmo modo, devem ser acompanhados clinicamente quanto a NOI e possibilidade de amaurose

permanente.
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