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INTRODUCAO: Trombofilias sio defeitos na hemostasia que ocasionam estado de
hipercoagulabilidade. Dentre as trombofilias, a mutacdo do Fator V de Leiden € a anormalidade
genética mais comum que predispde ao tromboembolismo venoso.

OBJETIVO: Relatar caso clinico de paciente com heterozigose para mutagdao do gene G1691A do
Fator V de Leiden associado a eventos tromboembdlicos nas artérias pulmonares e em éatrio direito,
além de hipertensdao pulmonar.

METODOS: Relato de caso.

DESCRICAO DO CASO: Paciente do sexo feminino, 34 anos, portadora de hipertensio arterial
sistémica e obesidade grau 2, iniciou hd 6 anos quadro de dispneia progressiva, sem outros sintomas
associados. Em 2020, apds quadro infeccioso por COVID-19, houve agravamento do quadro, com
dispneia aos pequenos esfor¢os. Relatava uso prévio de anticoncepcional oral. Em fevereiro de
2023, foi internada em servico de emergéncia médica devido exacerbacdo da dispneia e tosse
secretiva com expectoracao rosea. Durante internamento, evoluiu com necessidade de
oxigenoterapia por quadro de desconforto respiratorio. Realizada ecocardiograma transtordcico que
apresentou imagem heterogénea irregular e mével, medindo 2,7x1,9cm e pressdo sistélica em
artéria pulmonar (PSAP) estimada de 140mmHg, além de tomografia de térax com protocolo para
tromboembolismo pulmonar (TEP), que evidenciou trombo em por¢des descendentes de artérias
pulmonares. Iniciado anticoagulacdo plena e tratamento para hipertensdo pulmonar. Apds 2 meses,
feito ecocardiograma transesofagico com achados de massa ecogénica em atrio direito com
multiplas sali€ncias e reentrancias com caracteristicas emboligénicas, medindo 3,5x2,5cm e
hipertensao pulmonar (PSAP = 95mmHg). Realizada investigacdo com testes genéticos e pesquisa
de anticorpos para investigacao de etiologia, a qual evidenciou mutacdo em heterozigose do gene
G1691A do Fator V de Leiden. Apesar da otimizagao do tratamento, paciente segue em unidade
hospitalar devido persisténcia da dispneia, classe funcional IV de acordo com classificacdo da
Organizagao Mundial de Saude (OMS) para hipertensdao pulmonar, e por dependéncia de oxigénio
suplementar.

CONCLUSAO: Este relato conta com a descri¢do de uma paciente com a mutacio em heterozigose
do fator V de Leiden que predispde ao desenvolvimento de doencas tromboembdlicas,
principalmente quando ocorre em homozigose. A partir deste relato, destaca-se a importancia da
investigacdo de pesquisas genéticas para a busca da etiologia, pois esta definird o tratamento
continuo com o uso de anticoagulantes orais.
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