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Descriptores DeCS: Subject headings:
TROMBOFILIA THROMBOPHILIA

La definiciébn de hipercoagulabilidad ha progresado enormemente en los Ultimos afios, y sus
mecanismos de produccién son cada vez mejor conocidos; se encuentran agrupados una serie de
procesos que, generalmente, por una predisposicion genética y en mayor o menor grado con
participacion de fenémenos adquiridos, conducen a tal estado’. En el contexto clinico se
manifiestan por fendmenos de trombosis o predisposicién a ellas; de ahi su denominaciéon de
trombofilias, y a sus mecanismos de produccién se les ha denominado estrés trombégeno®.
Estamos empezando a explorar el espectro de sindromes que se caracterizan por diatesis
trombdtica. Se estima que del 1-2 % de los casos con trombosis inexplicable padecen deficiencia
de antitrombina lll, del 2-5 % muestran deficiencia de proteina C, del 2-5 %, de proteina S, y del
20-50 % poseen un factor V anormal (resistencia a la proteina C activada denominada mutacion
Leiden del factor V); esta Ultima se estima en una prevalencia aproximada al 2 % en Europa, y en
esta misma poblacion, la prevalencia de mutaciones que ocasionan deficiencia de proteina C se
acerca a 0,4 %. Es muy probable que se identifiquen en los proximos afios otros factores genéticos
que interactdan con el factor V' y la proteina C'. Hasta hace pocos afios, aproximadamente en el 15
% de los pacientes que presentaban un episodio de trombosis venosa profunda juvenil, recurrente
0 ambas, se encontraba uno de estos defectos como causa desencadenante. Desde que en 1993
se describiera la resistencia a la proteina C activada y, mas recientemente, con el descubrimiento
de la mutacion G20210A de la protrombina, es posible que en cerca de la mitad de los pacientes
que sufren una trombosis venosa profunda pueda identificarse un marcador genético de
trombofilia. Estos resultados obligan a plantear la blsqueda sistematica de este tipo de
alteraciones en los pacientes que presentan alguna de las siguientes situaciones: antecedente
familiar de trombosis, aparicién de trombosis recurrentes sin factores desencadenantes aparentes,
trombosis en regiones anatomicas poco habituales, trombosis iniciadas en la adolescencia,
antecedente de abortos repetidos, trombosis neonatal inexplicada y resistencia a la terapéutica
convencional®’. Al diagnosticar y estudiar cada dia mas a pacientes con estos procesos, sera
necesario revisar y actualizar estos principios; por ello, nos motivamos a la presentacion de uno de
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estos pacientes que sufrid, en un mismo periodo, dos episodios de trombosis venosa, el segundo
de ellos con una elevada mortalidad; gracias al empefio del colectivo médico y a los nuevos
conocimientos sobre el tema, egresé con vida y pudo incorporarse a la vida social.

Presentacion del paciente

Se trata de un paciente de 36 afios, masculino, raza mestiza, sedentario, sobrepeso, con
antecedentes de salud, que acudié remitido desde su municipio por dolor abdominal agudo.
Aproximadamente un mes previo a este suceso, presenté aumento marcado de volumen de la
pierna izquierda con signos inflamatorios; fue valorado por el especialista en Angiologia, quien
diagnostic6 una trombosis venosa profunda. Solicit6 de nuevo la atencion médica por un dolor
abdominal agudo, de gran intensidad, difuso, pero predominantemente en la region central del
abdomen, de caracter lancinante y de tipo célico en ocasiones, cuya intensidad progresé y se
acompafid de nauseas. Al realizar el examen fisico se observo: mucosas ligeramente
hipocoloreadas, pulso lleno y acelerado, abdomen discretamente distendido, simétrico, doloroso a
la palpacibn de manera difusa, con defensa muscular no marcada y reaccién peritoneal
generalizada; no se hall6 visceromegalia, y se auscultaron ruidos hidroaéreos muy disminuidos. Se
practicé puncién abdominal y se encontr6 contenido hematico franco. Se realiz6 examen del
sistema vascular periférico: Aumento de volumen de la pantorrilla izquierda, con signos
inflamatorios ligeros, maniobra de Hofmann positiva. En el resto del examen, no se encontraron
alteraciones.

Se realizaron los siguientes examenes complementarios, cuyos resultados fueron: Hb: 97g/l;
leucocitos: 10,5 x107/; glicemia: 5,1 mmol/l; rayos X de abdomen simple: no significativo; rayos X
de térax: normal; ultrasonido abdominal: no significativo; coagulograma: normal (plaquetas: 159 x
10%/1).

Se decidi6é realizar intervencién quirargica de urgencia, pues se consideré6 como un sindrome
abdominal agudo mixto. En el acto operatorio, se encontré6 una desvitalizacién avanzada del
intestino delgado, con zonas ya necrosadas, que interesaba aproximadamente 7 m del mismo, por
lo que se realiz6 reseccion y anastomosis término-terminal. Fue ingresado en la sala de cuidados
intensivos (UCI) y por sus antecedentes se decidi6 realizar anticoagulacion terapéutica; presento
una evolucion satisfactoria y, tras su recuperacion, se le realizaron otros estudios de la coagulacion
en el Hospital “Hermanos Ameijeiras”, con los siguientes resultados: TP:c = 14; p = 14,5; Kaolin: ¢
=30, p = 31,9; fibrinégeno: 363 mg/di(r/n:400mg/dl); Ac ldpico: negativo; ATT llI: 95 % (r/n80-120);
proteina C: 62 % (r/n H: 93,5-126,5 %); proteina S: rango normal. Al paciente se le indican estudios
genéticos. Se concluye y se valora su evolucion como una trombofilia congénita por déficit
(heterocigoto) de proteina C (Figura).



Figura Se observa la longitud residual del intestino delgado, aproximadamente delm.
Comentario

La trombosis de venas profundas es un trastorno comin que afecta por igual a todas las razas y es
mas frecuente en mujeres. Su repercusion en el organismo esté en relacién con el sitio anatémico
afectado y su intensidad. En muchos de los casos, no se conoce el factor determinante o incluso
resulta dificil de evidenciar por el médico de asistencia; pese a tener un sustrato genético, en
muchos pacientes y sus familiares constituye un reto su evidencia etiol6gica, debido no solo a su
variabilidad de genes causales sino, ademas, a su penetrancia incompleta’. Una forma rara de
presentacion la constituye la trombosis mesentérica de origen venoso, que ocupa cerca del 5-10 %
de las enfermedades vasculares del intestino, donde un 60 % tiene antecedentes de TVP y el 80 %
de ellos, un origen genético demostrado; su tasa de mortalidad se eleva a mas del 50 % de los
casos. Su curso clinico y prondstico dependen, en gran medida, de sus complicaciones
concomitantes y de la funcion en el organismo del territorio afectado. La tasa de recurrencia es de
20-25 % y desciende a 13 % si su diagndstico es oportuno y se instaura rapidamente tratamiento
con anticoagulantes*®. Tan relacionadas estan en la enfermedad y en la muerte que se les ha
llamado enfermedad tromboembdlica venosa, y el embolismo es, por ende, la complicacion mas
frecuente y temida, debido a su elevada tasa de mortalidad, que sobrepasa el 60 %Z. En la practica
médica, estos procesos representan el 33 % de los padecimientos en pacientes hospitalizados
mayores de 40 afios. Alteraciones cualitativas o cuantitativas en ciertas proteinas constituyen un
sustrato etiolégico que cada dia gana mas terreno. La heterogeneidad fenotipica en estos casos es
debida a su penetrancia incompleta y a herencias codominantes; esto ocasiona que su diagnéstico
no sea precoz y oportuno, lo que pone en riesgo la vida de tales pacientese. En nuestro trabajo
mostramos uno de esos casos, en el que sin antecedentes familiares o personales, tras una
manifestacion clinica inicial, que pudo ser la primera sefial de aviso, se presentd luego un proceso
mucho mas peligroso para su vida; pero el elevado indice de sospecha —que debe estar siempre
presente en personas jovenes— permitié un tratamiento oportuno que influyd en su evolucion
favorable. Es necesario recordar que toda manifestacion vascular de origen trombético que se

presente en personas jovenes debe hacer sospechar una tendencia hereditaria a las trombosis.
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