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RESUMO: Introducao: A trombofilia corresponde a um conjunto de condigdes hereditarias e
adquiridas caracterizadas por predisposi¢ao aumentada a formagdo de trombos, ocorrendo
eventos tromboembolicos venosos e arteriais, especialmente em individuos jovens ou sem
fatores de risco classicos. Objetivo: Analisar os principais tipos de trombofilia, seus
mecanismos fisiopatologicos, métodos diagnosticos e implicagdes clinicas e terapéuticas
descritas na literatura cientifica. Metodologia: Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura,
realizada por meio de buscas nas bases de dados PubMed, SciELO e LILACS, utilizando os
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descritores “trombofilia”, “tromboembolismo venoso”, “hipercoagulabilidade”, “distarbios da
coagula¢do”, “sindrome do anticorpo antifosfolipide”, selecionando artigos publicados entre
2014 e 2025, nos idiomas portugués, inglés e espanhol. Resultados ¢ Discussdo: Os estudos
demonstram que as trombofilias hereditarias mais prevalentes incluem a mutagdo do fator V
Leiden, a mutacdo da protrombina G20210A e as deficiéncias de proteina C, proteina S e
antitrombina. Entre as formas adquiridas, destaca-se a sindrome do anticorpo antifosfolipide,
associada a eventos tromboticos recorrentes e complicagdes gestacionais. O diagnodstico
adequado depende da correta indicagdo dos testes laboratoriais, considerando o contexto clinico
e o momento da coleta. A terapéutica baseia-se principalmente na anticoagulacdo, cuja duragao
e escolha do farmaco devem ser individualizadas. Conclusdo: A trombofilia representa
condi¢do clinica relevante, exigindo abordagem diagndstica criteriosa € manejo terapéutico
individualizado, com impacto direto na prevengao de recorréncias tromboticas e na redugao de
morbimortalidade.
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1. INTRODUCAO

A trombofilia € caracterizada por predisposi¢do aumentada a formagao de trombos,
decorrente de alteracdes hereditarias ou adquiridas nos mecanismos de coagulacgdo,
anticoagulacdo e fibrindlise. Esse estado de hipercoagulabilidade atua no desenvolvimento de
tromboembolismo venoso, incluindo trombose venosa profunda e embolia pulmonar, além de

eventos tromboticos arteriais e complicagdes obstétricas relevantes (CUSHMAN, 2018).

Do ponto de vista fisiopatologico, a hemostasia resulta de um equilibrio dindmico entre
fatores pro-coagulantes e anticoagulantes. Alteragcdes genéticas ou adquiridas capazes de

romper esse equilibrio favorecem a ativacdo excessiva da cascata de coagulacdo, levando a



formac¢do inadequada de trombos. Entre os principais mecanismos envolvidos destacam-se a
resisténcia a proteina C ativada, o aumento da geracdo de trombina e a deficiéncia de

anticoagulantes naturais, como a antitrombina, a proteina C e a proteina S (CAPRINI, 2018).

As trombofilias hereditarias representam um grupo heterogéneo de condigdes
genéticas, sendo a mutagdo do fator V Leiden e a mutac¢do da protrombina G20210A as mais
prevalentes na populagdo. Estudos epidemioldgicos mostram que essas alteragdes estdao
significativamente associadas ao aumento do risco de trombose venosa, especialmente em
individuos jovens ou expostos a fatores de risco adicionais, como uso de anticoncepcionais

hormonais, gestagao, puerpério e imobilizagdo prolongada (ZAKAI; MCCLAIN, 2018).

Por outro lado, as trombofilias adquiridas englobam condig¢des clinicas capazes de
induzir um estado pro-tromboético transitério ou persistente. A sindrome do anticorpo
antifosfolipide destaca-se nesse contexto, sendo reconhecida como a principal causa adquirida
de trombofilia. Caracteriza-se pela presenga persistente de anticorpos antifosfolipides
associados a tromboses arteriais e venosas recorrentes, além de perdas gestacionais e outras

complica¢des materno-fetais (ZAKAI; MCCLAIN, 2018).

A relevancia clinica da trombofilia reside ndo apenas na ocorréncia do primeiro evento
trombotico, mas também no elevado risco de recorréncia e nas implicacdes terapéuticas a longo
prazo. A identificagdo adequada dos individuos de risco permite a adog¢do de estratégias
preventivas e terap€uticas mais eficazes, reduzindo complicagdes e mortalidade associadas.
Entretanto, estudos apontam controvérsias quanto a indicagdo e ao momento ideal para
investigagdo laboratorial, bem como a duracdo da anticoagulagdo em diferentes perfis de

pacientes (TRIPODI; PENGO, 2017).

Diante desse cendrio, torna-se fundamental compreender os principais aspectos
clinicos, fisiopatologicos e diagnosticos da trombofilia, bem como suas implicagdes
terapéuticas na pratica clinica. Assim, o objetivo deste estudo € revisar criticamente a literatura
cientifica acerca da trombofilia, abordando seus mecanismos, critérios diagndsticos e

estratégias de manejo.

2. METODOLOGIA

Este estudo consiste em uma revisdo integrativa da literatura, método que permite a

sintese do conhecimento cientifico produzido sobre determinado tema, possibilitando a analise



ampla e sistematizada de evidéncias disponiveis. A revisdo integrativa foi escolhida por
permitir a inclusdo de diferentes delineamentos metodologicos, favorecendo uma compreensao

abrangente da trombofilia sob os aspectos clinicos, diagndsticos e terapéuticos.

Foram realizadas buscas nas bases de dados PubMed, Scientific Electronic Library
Online (SciELO) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS),
no periodo de janeiro de 2026, utilizaram-se os seguintes descritores controlados e ndo
controlados: “trombofilia”, “tromboembolismo venoso”, “hipercoagulabilidade”, “disturbios
da coagulagdo” e “sindrome do anticorpo antifosfolipide”, combinados por meio dos

operadores booleanos AND e OR.

Os critérios de inclusdo contemplaram artigos originais, revisdes sistematicas,
metanalises, consensos e diretrizes clinicas publicados entre 2014 e 2025, disponiveis na
integra, nos idiomas portugués, inglé€s ou espanhol, que abordassem aspectos epidemiologicos,
fisiopatologicos, diagndsticos ou terapéuticos da trombofilia. Foram excluidos estudos
duplicados, relatos de caso isolados e publicagdes que nao apresentassem relagao direta com o

tema proposto.

A selegdo dos estudos ocorreu em trés etapas: leitura dos titulos, analise dos resumos
e leitura integral dos artigos potencialmente elegiveis. Apds a selecdo final, os dados foram
extraidos de forma padronizada, considerando informagdes como tipo de estudo, populagdo
avaliada, principais achados e conclusdes. Os resultados foram organizados de maneira

descritiva, subsidiando a andlise critica apresentada na se¢@o de resultados e discussao.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

A andlise dos estudos evidencia que a trombofilia constitui fator determinante para o
desenvolvimento do tromboembolismo venoso (TEV), especialmente quando associada a
fatores de risco transitorios ou permanentes. Pesquisas recentes indicam que aproximadamente
30% dos pacientes com TEV apresentam algum tipo de trombofilia identificavel, reforcando a
relevancia clinica dessa condicdo no contexto da pratica assistencial contemporanea (ZAKAI

MCCLAIN, 2018).

Entre as trombofilias hereditarias, a mutacdo do fator V Leiden permanece como a
alteracdo genética mais prevalente, sendo responsavel por resisténcia a proteina C ativada.

Estudos de coorte demonstram que individuos heterozigotos apresentam risco de trombose



venosa de trés a oito vezes maior quando comparados a populacao geral, enquanto homozigotos
podem apresentar risco até oitenta vezes superior, especialmente na presenca de fatores de risco

associados (CAPRINI, 2018; CONNORS, 2019).

As deficiéncias de anticoagulantes naturais, como antitrombina, proteina C e proteina
S, embora menos frequentes, apresentam elevado impacto clinico. Estudos observacionais
indicam que essas condi¢des estdo associadas a eventos tromboéticos precoces, recorréncia
aumentada e maior gravidade clinica, sendo a deficiéncia de antitrombina considerada uma das

trombofilias hereditarias de maior risco tromboético (TRIPODI; PENGO, 2017; BAUER, 2021).

A mutacdo da protrombina G20210A estd entre as trombofilias hereditarias, sendo
associada ao aumento dos niveis plasmdticos de protrombina e a maior geragdo de trombina.
Revisdes sistematicas apontam associagdo significativa dessa muta¢do com trombose venosa
profunda e embolia pulmonar, sobretudo em individuos jovens e em mulheres usuarias de

anticoncepcionais hormonais combinados (MIDDeldorp, 2016).

No que se refere as trombofilias adquiridas, a sindrome do anticorpo antifosfolipide
(SAAF) destaca-se como a principal entidade clinica. Estudos refor¢am sua associagcdo ndo
apenas com tromboses venosas, mas também com eventos arteriais, como acidente vascular
cerebral e infarto agudo do miocardio, além de complicagdes obstétricas recorrentes. Diretrizes
internacionais recomendam diagnostico baseado na persisténcia dos anticorpos antifosfolipides

e na correlagdo clinica, a fim de evitar diagnosticos equivocados (TEKTONIDOU et al., 2019).

A discussao atual sobre o diagnodstico da trombofilia enfatiza a necessidade de
racionalizacao da investigacao laboratorial. A literatura aponta que a solicitacao indiscriminada
de testes ndo altera, na maioria dos casos, a conduta terapéutica, podendo gerar ansiedade ao
paciente e custos desnecessarios ao sistema de satide. Assim, recomenda-se que a investigagao
seja restrita a situagdes especificas, como trombose idiopatica em pacientes jovens, trombose

em sitios incomuns, recorréncia trombotica ou forte historia familiar (CONNORS, 2019).

Em relagdo ao tratamento, a anticoagulacdo permanece como o principal pilar
terapéutico. O advento dos anticoagulantes orais diretos (DOACs) trouxe avancgos significativos
no manejo do TEV, com maior seguranca e praticidade. Entretanto, estudos recentes

demonstram que, em pacientes com SAAF de alto risco, especialmente aqueles com tripla



positividade, os antagonistas da vitamina K ainda sdo preferiveis aos DOACs, devido a menor

incidéncia de eventos tromboticos recorrentes (ORTEL et al., 2020).

No contexto da trombofilia e gestagdo, evidéncias atuais indicam associagcdo
significativa com complicagdes materno-fetais, como abortamento recorrente, pré-eclampsia e
restricdo de crescimento intrauterino. Diretrizes recentes recomendam o uso de heparina de
baixo peso molecular em situagdes selecionadas, reforcando a importancia de abordagem

individualizada e multiprofissional no cuidado dessas pacientes (ACOG, 2020).

De forma geral, as pesquisas refor¢am que a trombofilia deve ser compreendida como
condi¢dao multifatorial, na qual fatores genéticos, adquiridos e ambientais interagem de maneira
complexa. O avanco no entendimento desses mecanismos tem permitido estratégias
terapéuticas mais eficazes e seguras, embora persistam desafios relacionados a padronizag¢ao

diagnéstica e a definicdo da duracao ideal da anticoagulacdo (BRASIL, 2022)

O diagnostico da trombofilia deve ser baseado em critérios clinicos bem estabelecidos,
evitando a solicitagdo indiscriminada de exames laboratoriais. A literatura enfatiza que a
investigacdo deve ser indicada principalmente em pacientes jovens com trombose idiopatica,
trombose em locais incomuns, historia familiar positiva ou recorréncia trombotica. Além disso,
recomenda-se que os exames sejam realizados fora do periodo agudo do evento trombotico e,
sempre que possivel, na auséncia de anticoagulagdo, a fim de evitar resultados falso-positivos

ou falso-negativos (CUSHMAN, 2020).

O diagnostico laboratorial deve ser criterioso, evitando solicita¢cdes indiscriminadas.
Recomenda-se que a investigacdo seja realizada fora do periodo agudo da trombose e na
auséncia de anticoagulacdo, sempre que possivel, para evitar resultados falsamente alterados.
O tratamento baseia-se principalmente na anticoagulagdo, sendo a duragdo definida conforme
o tipo de trombofilia, a presenca de fatores de risco associados e o histérico de recorréncia

(BAUER, 2021).

A trombofilia representa condi¢do clinica relevante, sendo reconhecida como
importante fator predisponente para o desenvolvimento de tromboembolismo venoso e, em
menor proporcao, de eventos arteriais, as trombofilias hereditarias sdo as maiores responsaveis

por casos de trombose em individuos jovens, especialmente quando associadas a fatores de



risco transitorios, como uso de anticoncepcionais hormonais, gestacdo, puerpério e

imobilizac¢do prolongada (PENGO et al., 2018)

Do ponto de vista terapéutico, a anticoagulacao permanece como pilar fundamental no
manejo da trombofilia. A escolha do anticoagulante, bem como a duragdo do tratamento, deve
ser individualizada, considerando o tipo de trombofilia, a presengca de fatores de risco
associados e o historico de recorréncia trombotica. Anticoagulantes orais diretos t€ém sido
amplamente utilizados, porém sua indicacdo em determinadas trombofilias, como a SAAF de

alto risco, ainda ¢ motivo de debate (BAUER, 2021).

4. CONCLUSAO

A trombofilia constitui uma condi¢do clinica de importante relevancia, exigindo
reconhecimento precoce e abordagem individualizada baseada no contexto clinico e no perfil
de risco do paciente. A investigagdo diagnostica deve ser criteriosa, evitando exames
indiscriminados, enquanto o tratamento anticoagulante permanece essencial na prevengao de
eventos tromboticos, com escolha terapéutica guiada por evidéncias atualizadas. Apesar dos
avancos, a heterogeneidade dos dados disponiveis reforca a necessidade de novos estudos que

aprimorem a padronizagdo diagnostica e o manejo terapéutico dessa condigao.

Dessa forma, sugere-se o desenvolvimento de pesquisas futuras, especialmente
estudos prospectivos e ensaios clinicos, que contribuam para a padroniza¢do dos critérios
diagnosticos e para a definigdo mais precisa da duracdo e do tipo de anticoagulagdo em

diferentes perfis de pacientes com trombofilia.
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