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Trombofilia congénita en el neonato. Presentacion de un caso
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Resumen

La trombofilia es la alteraciéon de la coagulacion, congénita o adquirida, que aumenta el
riesgo de trombosis o de recurrir en ella. A propdsito de haber asistido un neonato con
esta afeccidon, en este caso una trombofilia congénita hereditaria, es que se decide
exponer este caso. Se presentd el caso de un neonato de 10 dias de nacido, sexo
femenino y antecedentes patoldgicos familiares de trombofilia, que al segundo dia de
vida aparecié un hematoma en regidén superior de gluteo derecho extendiéndose en
region anterolateral del muslo izquierdo de aspecto necrético en el tercer dia. Una vez
realizados los complementarios de laboratorio y valorado por Caumatologia, se le aplicod
tratamiento antibidtico y fomentos en la zona de eritema. Al quinto dia aparecié una
nueva lesion en el gliteo derecho, de aspecto necrético, por lo que se repitieron los
complementarios. Se reevalué por Caumatologia quien sugirid el uso del Hebermin en
las lesiones; se interconsulté con Dermatologia y Hematologia, quienes sugirieron la
posibilidad de estudios a nivel terciario. La trombofilia congénita constituye una
enfermedad en la cual la vida del neonato se ve comprometida, cuyo diagnéstico y
tratamiento estd dado por las caracteristicas de las lesiones, antecedentes familiares y

resultados de laboratorio.

Palabras clave: TROMBOFILIA CONGENITA/epidemiologia, PURPURA
FULMINANS/antecedentes, ¥PURPURA FULMINANS/caracteristicas, ¥ TROMBOFILIA
CONGENITA/diagnéstico, TROMBOFILIA CONGENITA/tratamiento.
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Introduccion

La trombofilia es la alteracién de la coagulacién, congénita o adquirida, que aumenta el
riesgo de trombosis o de recurrir en ella. El tromboembolismo venoso en la infancia es
una enfermedad rara; sin embargo, esta recibiendo una mayor atencién para su
diagndstico y seguimiento. El estudio de trombofilia en nifios merece consideraciones

especiales debido a que presentan caracteristicas propias en este grupo etario. (%+2)

La incidencia de trombosis neonatal es de 5 por cada 100 000 recién nacidos vivos.
Dada la baja incidencia de esta enfermedad no existen estudios de la misma en Ciego

de Avila.

Las trombofilias hereditarias se clasifican en mutaciones de pérdida de funcién:
deficiencia de antitrombina III, proteina C y proteina S; y mutaciones de ganancia de
funcion: mutacion del gen de la protrombina, mutacion MTHFR, factores VII, VIII, XI,

factor de Von Willebrand y fibrinégeno. (4 5 6)

Estas trombofilias son muy raras, con prevalencia de 0.14 a 0.5% y confieren riesgo de
trombosis venosa de incluso 7.5 veces mayor para un primer evento y 2.9 veces para

trombosis recurrente. (1:3)

Uno de los trastornos hematolégicos mas graves del periodo neonatal es la purpura
fulminans, que puede presentarse en el curso de infecciones bacterianas severas, como
sepsis y meningitis, que se asocia al consumo de proteinas C y S; asi como también

asociada a deficiencia congénita de proteinas Cy S. 7:8

Dicho trastorno descrito por primera vez en 1962, se presenta con lesiones purpuricas,
equimdticas difusas y simétricas, que evolucionan en pocas horas a bulas hemorragicas
o extensas areas de necrosis, comprometiendo generalmente, areas distales bilaterales
y simétricas, de trauma o presién, como son los gluteos, los talones, la zona sacra y el
cuero cabelludo. Sin tratamiento oportuno, estos pacientes evolucionan a eventos
trombodticos mayores con compromiso neurolédgico, oftalmoldgico, pulmonar y también

amputacion de miembros.(®

A propédsito de haber asistido a un neonato con esta afeccién en el servicio de
Neonatologia del Hospital Provincial Dr. Antonio Luaces Iraola de Ciego de Avila, con
complicaciones severas de trombosis y necrosis extensa, es que se decide exponer este

Caso.
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Objetivo: Describir el caso clinico de un neonato con trombofilia congénita.
Presentacion del caso

Se presenta el caso de un neonato de 10 dias de nacido, sexo femenino, color de la piel
blanca, producto de parto distdcico por cesarea debido a desproporcion céfalo pélvica,
nacida a las 40.2 semanas de gestacion, con un peso de 3 500 gramos y puntaje Apgar
de 9/9. Madre de 26 anos de edad, no refiere antecedentes patoldgicos personales, VDRL
materna: no reactiva y no existen otros datos de interés, antecedentes patoldgicos
familiares de abuelo materno fallecido por trombofilia a los 31 afos y tio por via materna

con diagnédstico de trombofilia congénita.

Al nacer se le administra Vitamina K intramuscular en gliteo derecho como profilaxis de
la Enfermedad hemorragica del recién nacido y al dia siguiente se le administra vacuna
HiB en cara anterolateral del muslo izquierdo, asi como BCG en region deltoidea

izquierda.

Al segundo dia de vida se observa hematoma en region superior de gliteo derecho de
consistencia dura y con discreto aumento de volumen, sin signos flogisticos y se realiza
ultrasonido de partes blandas de dicha zona donde se confirma la presencia de un
hematoma a ese nivel. Al tercer dia se observa lesidon extensa en region anterolateral
del muslo izquierdo de aspecto necrético con eritema marcado alrededor del mismo vy
aumento de volumen que posteriormente se flictena. Los resultados de laboratorio

obtenido fueron los siguientes.

Complementarios del ingreso Valores Normales

e Hemoglobina: 176 g/L 150-220 g/L

e Hematocrito: 54%. 45-64%

e Tiempo de protrombina C 15" P19"° 12-15""

e Conteo de plaquetas: 159x10°/L 150-350x10°/L

e Lamina periférica: Serie Roja: normocitico, normocrémico; Serie Blanca: leucos de
apariencia normal; Plaquetas: adecuadas en numero y se observaban algunas
macroplaquetas.

e Leucograma: Leucocitos Concentracién en Numero: 12,8x10°/L 5-10x10°/L

Neutréfilos: 56% 55-65%
Linfocitos: 42% 25-35%

Eosindfilos: 2% 2-4%
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e Rayos X de torax y miembro inferior izquierdo: sin alteraciones.

Es valorado por Caumatologia, quien describe lesién local en miembro inferior izquierdo
con necrosis central, rodeada de gran eritema, tumefacta y aumento de temperatura

local (Figura 1).

Figura 1: Muslo izquierdo con lesidén necrética flictenada rodeada de halo eritematoso.

Una vez valorado, sugieren tratamiento antibiotico local y fomentos en zona de eritema.
Se le aplica ademas tratamiento antibidtico sistémico por tratarse de un neonato con
lesion grave de piel que puede ser puerta de entrada a gérmenes de piel o ambientales.
Se utiliza Cefotaxime (100mg/kg/dia) y Vancomicina (30mg/kg/dia) cubriendo el

espectro Gram positivos y negativos y Estafilococo.

Al quinto dia aparece una nueva lesion, esta vez a nivel del gluteo derecho, de aspecto

necrético y con un didmetro aproximado de 1cm. (Figura 2)
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Figura 2: Gluteo derecho con lesion necroética

Se le repiten los complementarios:

Complementarios evolutivos Valores Normales

e Hemoglobina: 163 g/L 150-220 g/L

e Hematocrito: 52% 45-64%

e Prueba de Funcién Hepatica: TGP: 24 U/L 7-56 U/L
TGO: 28 U/L 5-40 U/L

e Tiempo de protrombina C 15"~ P 24" 12-15""

o Indice Internacional Normalizado: 2,11 0,53-1,48

e Conteo de plaquetas: 186x10°/L 150-350x10°/L

e Lamina periférica: Serie Roja: normocitico, normocrémico; Serie Blanca: leucos de
apariencia normal; Plaquetas: adecuadas en numero y se observaban algunas
macroplaquetas.

e Leucograma: Leucocitos Concentracion en Numero: 9,3x10°/L 5-10x10°/L

Neutréfilos: 54% 55-65%
Linfocitos: 46% 25-35%
e Proteina C Reactiva: positiva

e Gasometria: normal

Se le aplica tratamiento con plasma fresco a 10ml/kg de peso. Se reevallua por
Caumatologia quien sugiere el uso del Hebermin en las lesiones e igual se interconsulta
con Dermatologia y Hematologia. Estos ultimos sugieren la posibilidad de estudios a

nivel terciario desde el punto de vista hematoldgico.
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Al noveno dia aparecen nuevas lesiones necréticas a nivel del muslo derecho de
aproximadamente 2cm de didmetro y ya se visualiza una zona violacea a nivel de hemi-

abdomen inferior derecho (Figura 3 y 4).

Figura 3: Muslo derecho necrosado Figura 4: Zona violacea en hemi-abdomen

Inferior derecho

Al décimo dia de nacida, la paciente es trasladada al servicio de Neonatologia del William

Soler con un diagndstico probable de trombofilia congénita para su seguimiento.
Discusion

Teniendo en cuenta las caracteristicas de un paciente neonato con necrosis de la piel, y
antecedentes patoldgicos familiares de trombofilia, hacen sospechar la posibilidad de
una trombofilia congénita hereditaria, adoptando una de sus formas clinicas: purpura
fulminans.

Esta entidad se considera una emergencia hematoldgica potencialmente mortal en el
periodo neonatal, caracterizada por la formacién de coagulos intravasculares
diseminados, lo que conlleva a necrosis de la piel. Evoluciona rapidamente a una falla
multiorganica secundaria a la oclusién trombotica de los vasos sanguineos de pequefio

y mediano calibre, /10 11)

Ante esta situacidon se acuerda realizar extraccion de muestra de sangre para estudios
en el laboratorio del Hospital William Soler, cuyos resultados determinaron un paciente

con grandes posibilidades de una trombofilia en su forma clinica neonatal.

Dichos resultados recibidos fueron los siguientes Valores Normales
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e Tiempo de protrombina y Tiempo parcial de tromboplastina: prolongados

e Dosificacidon de los factores de la via extrinseca: normales

e La via intrinseca factor VIII: 17%, el dimero D en 8

e Conteo de plaquetas: 186x10°/L 150-350x10°/L

Por tanto, teniendo en cuenta los resultados obtenidos del laboratorio, la posibilidad de
una purpura fulminas es muy cercana. Por lo que se sugiere mantener el uso del plasma
fresco congelado y asociar la heparina (Enoxiheparina) al tratamiento de inmediato para
ser trasladada lo mas pronto posible al servicio abierto de Neonatologia del William Soler

y asi continuar estudios y terapéutica apropiados.

La busqueda de trombofilia en un paciente con trombosis no debe ser vista como un
simple panel de pruebas de laboratorio que se solicitan en busqueda de alteraciones
genéticas que predisponen a trombosis. Debe concebirse como la evaluacidén de las
condiciones clinicas, antecedente familiar, antecedentes personales, enfermedades

concomitantes y afecciones genéticas del paciente. (1213

Este caso constituye la primera experiencia con una afeccidon de este tipo en el Servicio

de Neonatologia del Hospital Provincial Antonio Luaces Iraola de Ciego de Avila.

Al examen fisico exhaustivo, la revision de la literatura médica y publicaciones al
respecto, la valoracién en conjunto de neonatdélogos, hematdlogos, caumatdlogos,
dermatdlogos y angidlogos y los estudios realizados a nivel terciario, se debe el hecho
de que con 10 dias de nacido tengamos un diagndstico probable que nos permita
trasladar al paciente al centro de referencia nacional para mejor seguimiento y

tratamiento oportuno.
Conclusiones:

La trombofilia congénita constituye una enfermedad en la cual la vida del neonato se ve
comprometida debido a su tendencia de desarrollar purpura fulminans considerada como
uno de los trastornos hematoldgicos mas graves en este periodo. Para su diagnostico se
tiene en cuenta las caracteristicas de las lesiones de la piel, los antecedentes familiares
de trombofilia y los resultados de laboratorio. En casos como este, se aplica tratamiento
antibiotico local y sistémico, fomentos en zona de eritema; se aplica ademas tratamiento
con plasma fresco, asi como Hebermin para tratar las lesiones; y asociar la
Enoxiheparina para evitar los procesos trombdticos letales para el paciente y concluir su

estudio a nivel terciario.
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