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A identificacdo de doencas hemorragicas e de trombofilias hereditarias é
de grande importancia na escolha da terapia para o paciente e no
aconselhamento genético. As doencas hemorragicas hereditarias mais
frequentes sdo: hemofilia A (deficiéncia de fator VIII), hemofilia B
(deficiéncia de fator IX) e doenca de von Willebrand (alteracédo no fator
von Willebrand). Nas trombofilias hereditarias, as mutacfes Fator V
Leiden e 20210A no gene da Protrombina sao encontradas em cerca de
50% dos pacientes que apresentam trombose venosa recorrente. O
objetivo deste projeto é a realizacdo de testes laboratoriais para identificar
essas alteracbes da hemostasia. Pacientes com suspeita dessas
patologias sdo encaminhados por médicos dos Servi¢cos de Saude e
atendidos com hora marcada. O atendimento consiste em uma entrevista
sobre os sintomas hemorragicos ou de trombose e sobre a histéria
familiar destas patologias. Apds a entrevista, o sangue do paciente é
coletado para a realizacdo dos testes. Para andlise de doencas
hemorragicas, séo feitos testes de triagem (tempo de protrombina, tempo
de tromboplastina parcial) e dosagens dos fatores VIII, X e von
Willebrand, nos quais utiliza-se o plasma do paciente. Para o diagndstico
de trombofilias, faz-se extragcdo de DNA a partir do sangue coletado e as
mutacdes Fator V Leiden e 20210 A no gene da Protrombina sao
identificadas através de PCR, seguido de clivagem com enzimas de
restricdo especificas para cada uma delas. Desde o inicio do projeto
foram atendidos 267 pacientes, sendo que para 239 foram feitos exames
para deteccdo doencas hemorragicas e para 28 foi realizada a
investigacdo para trombofilias. Dos pacientes testados para doencas
hemorragicas, 72 pacientes apresentaram hemofilia A, 8 hemofilia B e 57
doenca de Von Willebrand. Em 9 pacientes os resultados sugerem a
deficiéncia de outros fatores de coagulacao e 93 pacientes apresentaram
todos os testes dentro dos limites normais. Dos 28 pacientes com
suspeita de trombofilias, 4 apresentaram a mutacao Fator V Leiden e 3
apresentaram a mutacao 20210A no gene da Protrombina.



