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Agudizacao da afibrinogenemia congénita: um relato de caso

Acute worsening of congenital afibrinogenemia: a case report
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INTRODUGCAO: A afibrinogenemia congénita, também conhecida como sindrome do
fibrinogénio circulante indetectavel, é um disturbio autossémico recessivo extremamente
raro, estimado em um a cada um milhdo de habitantes. E uma alteragio advinda de uma
anormalidade em individuos homozigotos ou heterozigotos que apresentam mutacoes
relacionadas ao gene que codifica a cadeia o do fibrinogénio sendo estas alteracdes mais
comuns em casos de consanguinidade e principalmente relacionadas ao gene FGA. As
manifestacdes clinicas dessa condicdo se relacionam a auséncia do fibrinogénio com
hemorragias varidveis, podendo cursar até com obito. O diagnostico se da através de uma
exaustiva investigacdo laboratorial e 0 manejo advém da reposicdo do fibrinogénio
ausente. OBJETIVOS: Relatar o caso de uma paciente com afibrinogenemia congénita
que chegou ao atendimento emergencial com dor abdominal associada a
vomitos. RESULTADOS: Paciente do sexo feminino, 6 anos, com diagnostico prévio de
afibrinogenemia congénita desde o primeiro més de vida. Foi internada, durante 8 dias,
devido a uma dor abdominal em regido periumbilical. Nessa ocasido, fazia uso de
concentrado de fibrinogénio (haemocomplettan®), uma vez na semana, sem melhora dos
niveis laboratoriais de fibrinogénio, os quais persistiram extremamente baixos. A
angiotomografia computadorizada de abdémen demonstrou ascite de moderado grau e
hemoperitonio (fotografia 2), assim como, lesédo esplénica com sangramento ativo
(fotografia 1), responsavel pela anemia evidenciada em exames laboratoriais. A conduta
médica constituiu-se em jejum, repouso, solicitacdo de crioprecipitado, concentrados de
hemaécias, uso de haemocomplettan® em dias alternados e prescricdo de ceftriaxona
(rocefin®) juntamente com metronidazol, além da possibilidade de indicacdo de
laparotomia exploratdria. A paciente respondeu bem ao tratamento conservador, com
resolucdo da anemia, melhora da dor abdominal, elevacdo do fibrinogénio e
desaparecimento do liquido livre observado em ultrassonografia diaria. Desse modo, ndo
houve necessidade de intervencdo cirdrgica e a paciente foi liberada apds 8 dias de
internacdo. DISCUSSAO: Clinicamente, eventos traumaticos e invasivos, como
cirurgias predispdem ao sangramento nesses pacientes. No presente relato de caso, se 0
tratamento conservador ndo fosse suficiente, a execucao da laparotomia exploratéria seria
necessaria, acrescentando riscos a vida do paciente. Sendo assim, enfatiza-se a
importancia de um tratamento apropriado com reposicdo de fibrinogénio, crioprecipitado
e plasma fresco congelado para evitar cirurgias desnecessarias. Apesar de poder ocorrer
hemorragias potencialmente fatais, como na ruptura esplénica, os pacientes com essa
doenca possuem prognostico favoravel quando tratados adequadamente. Também ha uma
susceptibilidade dos individuos com afibrinogenemia ter ruptura esplénica sem a
ocorréncia de um trauma, sendo ainda esse caso pouco compreendido nas literaturas.
CONCLUSAO: A sintomatologia clinica da afibrinogenemia é variavel e caracteriza-se,
principalmente, por hemorragias espontaneas ou pos traumaticas de intensidade leve a
grave. Em geral, os pacientes portadores dessa doenga possuem um prognostico favoravel
com o diagndstico precoce e tratamento adequado, como visto na paciente deste relato de
caso. Por fim, por ser uma doenca crénica e sem cura, € imprescindivel a orientacdo dos
cuidadores sobre a doenca e atividades traumaticas que podem ocasionar sangramentos
e, consequentemente, desencadear quadros potencialmente graves.

Palavras-chaves: Afibrinogenemia, congénito.
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ANEXOS

Fotografia 1: aumento das dimensdes do baco e melhor caracterizag8o de laceracdo no seu aspecto anterior,
gue apresenta sangramento ativo e mede 1.6 cm de extensdo e 1.0 cm de profundidade.
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Fonte: Michelle Rafaelle Andrade Gurgel (2020)

Fotografia 2: Caracterizacdo de moderado hemoperitonio.

Fonte: Michelle Rafaelle Andrade Gurgel (2020)
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