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Oclusão Venosa Central Retiniana e Trombofilias - 
A Propósito de Um Caso Clínico
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Introdução: A incidência da oclusão venosa central de retina (OVCR) varia de 2 a 8 por 1,000 
H�DXPHQWD�FRP�D�LGDGH��2V�IDFWRUHV�GH�ULVFR�FDUGLRYDVFXODUHV��DOJXPDV�WURPER¿OLDV�H�VtQGURPHV�
de hiperviscosidade podem facilitar o aparecimento da OVCR. A mutação do gene da protrom-
bina (G20210A) aumenta os níveis de protrombina plasmática em 30%, elevando assim o risco 
GH�WURPERVH�YHQRVD��1mR�H[LVWH��QR�HQWDQWR��QHQKXP�HVWXGR�FLHQWt¿FR�TXH�PRVWUH�D�DVVRFLDomR�
entre OVCR e esta mutação.
Caso clinico: Homem de 21 anos com diminuição súbita da acuidade visual do OD, sem ante-
FHGHQWHV�SDWROyJLFRV�FRQKHFLGRV��$R�H[DPH�REMHFWLYR�DSUHVHQWDYD�XPD�$9�FRUULJLGD�2'������H�
AV OE 1,0, pressão intra-ocular OD de 30mmHg e OE de 34 mmHg. A fundoscopia demonstrou 
HGHPD�GD�SDSLOD�� LQJXUJLWDPHQWR�YHQRVR� WHPSRUDO� H�QDVDO� H�KHPRUUDJLDV� VXSHU¿FLDLV�QR�2'��
Realizou estudo imagiológico crâneo-encefálico e das órbitas, bem como analítico e genético. 
Detectou-se heterozigotia para a variante da protrombina 20210A. Iniciou terapêutica dirigida 
para a hipertensão ocular e anti-agregação plaquetária, e fez também uma injecção intra-vítrea 
única de Bevacizumab 1,25mg por apresentar apresentar edema macular. A evolução foi favo-
rável com AV ODE=1,0.
Conclusão: Apesar da associação entre a mutação do gene da protrombina e oclusão venosa da 
retina não estar bem esclarecida, os portadores desta mutação têm um risco aumentado de trom-
bose venosa. A OVCR tem uma origem multifactorial, neste caso a hipertensão ocular poderá ser 
o principal factor de risco, no entanto a descoberta desta mutação é um factor que poderá elevar 
ainda mais este risco num doente jovem.
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Introduction: The incidence of retinal vein occlusions in the population varies from 2 to 8 per 
1,000 persons and increases with age. Cardiovascular risk factors, some forms of thrombophi-
lias, and hyperviscosity may trigger and facilitate the development of CRVO. The prothrombin 
gene mutation (G20210A) increases the levels of plasma prothrombin by 30%, thus raising the 
ULVN�RI�YHQRXV�WKURPERVLV��+RZHYHU�WKHUH�LV�QR�VFLHQWL¿F�VWXG\�WKDW�VKRZV�DQ�DVVRFLDWLRQ�EH-
tween central retinal vein occlusion (CRVO) and this mutation.
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Clinical case: 21 years-old male with sudden decrease in visual acuity of OD, without pathologi-
FDO�KLVWRU\��3K\VLFDO�H[DPLQDWLRQ�VKRZHG�D�%&9$�2'������DQG�26������,QWUD�RFXODU�SUHVVXUH����
mmHg OD and 34 mmHg OS. The fundus showed papilloedema, venous engorgement temporal 
and nasal bleeding OD. Brain and orbit TC study was performed, as well as analytical and gene-
tic study. Was detected heterozygosity for the variant prothrombin 20210A. The patient started 
therapy to ocular hypertension and anti-platelet aggregation. To treat macular edema he had one 
injection of intravitreous bevacizumab. The evolution was favorable with BCVA 10\10 OU.
Conclusion: Although the association between the prothrombin gene mutation and retinal vein 
occlusion is not well understood, the carriers of this mutation have an increased risk of venous 
thrombosis. The CRVO has a multifactorial origin, in this case the ocular hypertension may be 
the main risk factor, however the discovery of this mutation is a factor that may further increase 
this risk in young patients.
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A oclusão venosa central da retina (OVCR) é a doença 
vascular mais comum da retina a seguir a retinopatia diabé-
tica. Apresenta maior incidência em pacientes com idade 
superior a 50 anos. A diabetes mellitus, hipertensão arterial, 
a hiperlipidemia e a doença cardiovascular aterosclerótica 
são os principais factores de risco sistémicos associados 
(Tabela 1).

A hipertensão ocular e o glaucoma de ângulo aberto são 
outros factores de risco importantes para OVCR devido a 
alterações estruturais/mecânicas da lâmina cribosa. A patogé-
QHVH�H[DFWD�GD�GRHQoD�SHUPDQHFH��QR�HQWDQWR��GHVFRQKHFLGD�

Em pacientes com mais de 50 anos de idade e com 
doença vascular sistémica conhecida, não é necessário a 
realização de estudo complementar de diagnóstico, mas 
pacientes jovens sem factores de risco conhecidos ou com 
história pessoal ou familiar de tromboses venosas, deverão 
realizar investigação laboratorial adicional (Tabela 2).

Uma causa sistémica rara é a mutação do gene da pro-
trombina na forma heterozigótica, ocorrendo geralmente 
DVVRFLDGD� D� RXWUDV� WURPER¿OLDV� RX� DVVRFLDGD� D� RXWURV�

Tabela 1 | Fatores de risco e associações com OVCR

Doenças vasculares sistémicas: Diabetes mellitus, 
hipertensão arterial, insuficiência carotídea.

Doenças oculares: glaucoma de ângulo aberto, neuropatia 
óptica isquémica, pseudotumor cerebral.

Alterações hematológicas:
�� Síndromes de hiperviscosidade: disproteinemias 

(mieloma múltiplo), discrasias sanguíneas (policitemia 
vera, linfoma, leucemia);

�� Anemia, homocisteinemia, síndrome do anticorpo 
antifosfolípido, resistência a proteína C activada 
(mutação factor V Leiden), deficiência de proteína C; 
deficiência de proteína S; mutação gene protrombina;

�� deficiência de factor XII;

Vasculite Inflamatória /autoimune: LES

Medicamentos: contraceptivos orais, diuréticos, vacina 
contra hepatite B.

Vasculite infecciosa: HIV, sífilis, herpes zoster, sarcoidose.

Outros: Pós-bloqueio retrobulbar, desidratação, gravidez.

Tabela 2 | Exames Complementares Diagnóstico em 
pacientes com menos 50 anos

Hemograma completo e perfil lipídico

ECG

Tensão Arterial

Tempo de protrombina

Tempo de Tromboplastina Activada

Electroforese de proteínas

Velocidade de sedimentação

Auto-anticorpos: ANA; Anticardiolipina;
Anticoacoagulante lúpico;

Proteína C e S; Anti-trombina III; Mutação Protrombina

Homocisteína
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factores de risco. A protrombina ou factor II é uma pro-
teína sintetizada no fígado, necessária ao funcionamento 
da cascata de coagulação. A mutação do gene da protrom-
bina (conversão do G para A na posição 20210, G20210A) 
ocorre na região 3` não traduzida do gene e resulta num 
aumento de 30% dos níveis plasmáticos de protrombina, 
elevando assim o risco de trombose venosa. Em 18% dos 
KHWHUR]LJyWLFRV�H[LVWH�KLVWyULD� IDPLOLDU�GH�793� �WURPERVH�
venosa profunda). A mutação está presente em 2% da popu-
lação sendo mais comum no sul da Europa.

CASO CLÍNICO

Homem de 21 anos com diminuição súbita da acuidade 
visual do OD, antecedentes pessoais irrelevantes, sem fac-
tores de risco cardiovasculares, sem história familiar de 
JODXFRPD�RX�RXWUDV�SDWRORJLDV�UHOHYDQWHV��$R�H[DPH�REMHF-
tivo apresentava AV corrigida OD 0,12 e AV OE 1,0. PIO 
OD de 30mmHg e PIO OE de 34 mmHg, com ângulo aberto 
na gonioscopia, sem neovasos ou outras alterações. A fun-
doscopia mostrou no OD edema da papila, ingurgitamento 
YHQRVR�WHPSRUDO�H�QDVDO�H�KHPRUUDJLDV�VXSHU¿FLDLV��¿J�����
no OE mostrou uma razão escavação/disco de 0,4 com o 
anel neurorretiniano com diminuição da espessura na região 
LQIHULRU��¿J���H�����5HDOL]RX�HVWXGR�LPDJLROyJLFR�FUkQHRHQ-
FHIiOLFR�H�GDV�yUELWDV��7&���EHP�FRPR�RV�VHJXLQWHV�H[DPHV�
complementares: investigação reumatológica (VS, proteína 
C activada, anticorpos anti-nuclear, ECA), hematológico 
(hemograma, eletroforese de proteínas e de hemoglobina) 
e estudo genético.

$�DQJLRJUD¿D�ÀXRUHVFHtQLFD�FRQ¿UPRX�R�GLDJQyVWLFR�GH�
&592�QmR�LVTXpPLFD��¿J����

Iniciou terapêutica dirigida para a hipertensão ocular 
FRP�ELPDWRSURVW�H�PDOHDWR�GH�WLPRORO�¿FDQGR�FRP�YDORUHV�
de PIO em ODE 20 /21mmHg e iniciou também anti-agre-
gação plaquetária.

Um mês depois do ínício do quadro por apresentar 
HGHPD� PDFXODU� �(0�� �¿J����� IH]� LQMHFomR� LQWUD�YtWUHD� GH�
Bevacizumab 1,25 mg no OD.

A evolução foi favorável com rápida melhoria da acui-
dade visual, com MAVC OD de 1,0, reabsorção das hemor-
UDJLDV�H�UHVROXomR�GR�(0��¿J����H����

Os campos visuais realizados mostram diminuição 
difusa da sensibilidade luminosa no OE, sem alterações no 
OD (Fig.6).Fig. 1 | CRVO OD.

Fig. 2 | Fundo ocular do OE.

Fig. 3 | CRVO não isquémica OD.
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'R� HVWXGR� DQDOtWLFR� HIHFWXDGR� IRUDP� H[FOXtGRV� YiULRV�
factores de risco como hiperlipidemia, anticorpos antifos-
folípidos e hiperhomocisteinemia. Os factores V Leiden, 
proteína C e S e antitrombina III eram normais. No entanto 
detectou-se heterozigotia para a variante da protrombina 
20210.

&21&/86­2

Apesar da associação entre a mutação do gene da protrom-
bina e oclusão venosa da retina não estar bem esclarecida, os 
portadores desta mutação têm um risco aumentado de trombose 
venosa. A anticoagulação não está comprovada como medida 
SUR¿OiWLFD�GH�HYHQWRV�WURPEyWLFRV�DVVRFLDGRV�D�HVWD�PXWDomR��
2� HVWXGR� VLVWHPiWLFR� GDV� WURPER¿OLDV� Vy� HVWi� LQGLFDGR� HP�
pacientes jovens (com menos de 50 anos) ou em doentes com 
história familiar ou pessoal de tromboses venosas.

A OVCR tem uma origem multifactorial, neste caso a 
hipertensão ocular poderá ser o principal factor de risco, no 
entanto a descoberta desta mutação é um factor que poderá 
elevar ainda mais este risco num doente jovem.
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Fig. 4 | Edema macular e descolamento seroso OD.

Fig. 5 | Fundo ocular OD após 2 meses.

Fig. 6 | Campos Visuais.

Fig. 7 | Após injecção Bevacizumab.
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