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Homocistindria E Tromboembolismo Pulmonar: Um Relato De Caso
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A homocistinaria classica (HCU) ou deficiéncia de cistationina 946,-sintase € um erro inato do
metabolismo da metionina de padrdo autossdmico recessivo e sua patogénese esta relacionada
com atos niveis plasmaticos de homocisteina e metionina e baixos niveis de cistationina e
cisteina. A HCU pode favorecer a ocorréncia de Tromboembolismo Pulmonar (TEP) antes dos 30
anos. O TEP é caracterizado pela obstrucdo parcial ou total dos ramos da artéria pulmonar. Ele é
raro, mas potencidmente fatal em criancas. Paciente 12 anos, feminino, asmatica, em
investigacdo com geneticista devido a estigmas de Sindrome de Marfan (alta estatura, membros
longos e desproporcionais e ectopia lentis). Internada com queixa de tosse produtiva iniciada ha 1
semana, associada a febre ha 5 dias e vomitos ha 4 dias da admisséo. Evoluiu com desconforto
respiratorio subito, precordialgia e hemoptise. Ao exame fisico destaca-se auséncia de sinais de
instabilidade hemodindmica. Foram solicitados exames. Dimero D de 2214ng/mL (VR
8804,500ng/mL), tomografia de térax com contraste que evidenciou falha do enchimento da
porcdo distal do ramo principal da artéria pulmonar direita bem como dos ramos segmentares,
compativel com tromboembolismo pulmonar, ecocardiograma com canal arterial prévio sem
repercussdo hemodinadmica, prolapso de valva mitral com insuficiéncia minima e insuficiéncia
aortica minima. Proposto anticoagulacdo com enoxaparina em dose terapéutica, com boa resposta
em unidade de terapiaintensiva. Apos ata hospitalar em nova avaliagdo com geneticista af astado
o diagndstico da Sindrome de Marfan, pela auséncia de dilatagdo do arco adrtico e da mutacdo do
gene FBNL. Iniciou-se investigacdo para diagnostico diferencial de Homocistindria. Com coleta
de homocisteina que revelou-se aumentada 137,99 umol/L (VR 5,75-18,89 umol/L) e o teste
genético com presenca de variante patogénica em homozigose (c.969G>A) para homocistindria
em gene CBS, que confirma o diagnéstico de homocistindria. Especialista orientou tratamento
com é&cido fdlico, vitamina B6 e B12. A HCU pode favorecer eventos tromboembdlicos causados
pela hipermetioninemia, como no caso relatado. Diante desse quadro clinico, 0 paciente pode
apresentar sintomas respiratorios e evoluir para complicagdes cardiolégicas, como o prolapso
mitral e a insuficiéncia adrtica. Além disso, o historico de asma contribui para o fendbmeno de
perda de funcdo pulmonar, sensibilizando ainda mais o paciente. A terapéutica para TEP é
recomendada como primeira escolha rivaroxabana e para HCU orienta-se 0 uso de betaina, &cido
folico e composto de cianocobalamina, cloridrato de piridoxina e nitrato de tiamina. A
importancia de investigar os eventos tromboembolicos e fazer diagnésticos diferenciais como a
Homocistindria, sdo determinantes para inferir o tratamento adequado e precoce da causa base e
reduzir o risco de complicacdes futuras.
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