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RESUMEN

Trombofila, estado protrombético o de hipercoagulabilidad. Se refiere a toda situacion en la que existe la posibilidad de desencadenar,
mediante la accién de diversos factores, la formacion de un coagulo en circunstancias anémalas o inapropiadas. Ello desencadena
eventos oclusivos arteriales o venosos, secundarios a la formacién de un trombo. Sus causas, factores predisponentes y factores desen-
cadenantes pueden ser diversos; sin embargo, en todos los casos existe una interaccion simultanea entre los factores hereditarios y los
adquiridos. Debido a esto se establece que es de gran importancia determinar, de manera individualizada, el riesgo trombético, mediante el
conocimiento e identificacion de factores y enfermedades predisponentes, junto con el apoyo de exdmenes de laboratorio a pacientes con
antecedentes de trombosis 0 en quienes tienen carga genética que predisponga a ello. El objetivo es iniciar tempranamente las medidas
necesarias que eviten mayores complicaciones, como la trombosis y la enfermedad vascular cerebral.
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ABSTRACT

Thrombophilia, protrombotic or hypercoagulability state refer to any situation in which there is a possibility to onset the formation of a blood
clot by the interaction of diverse factors, in abnormal or inappropriate conditions. The mechanisms implied can lead to the formation of a
thrombus and therefore to arterial or venous occlusion. Even though there can be many different etiologies, predisposing and triggering
factors, in all of the cases there is an interaction between inherited and acquired factors. This gives great importance to the individualized
determination of the protrombotic risk, identifying those factors or illnesses that predispose to thrombosis complementing with laboratories
in patients who are known to have had previous thrombotic events or genetic predisposition. Determining the protrombotic risk is useful
and fundamental in establishing early and adequate management, reducing the probabilities of developing further complications such as
thrombosis and strokes.
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on muchas las alteraciones que pueden estar rela-
cionadas con la trombosis: problemas genéticos
y adquiridos. Existen casos en los que no pueden
determinarse las causas de la formacion de la trombosis
(idiopaticos), porque quiza se hayan originado por la infla-
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macion cronica del endotelio involucrada en el desarrollo
de ateroesclerosis, especialmente en los casos de origen
arterial. La trombosis de un vaso venoso o arterial puede
ser letal y discapacitante. Las plaquetas y la fibrina son los
dos factores que mas contribuyen al proceso de trombosis
arterial o venosa.

La tasa de incidencia general en la trombosis venosa
de un primer episodio es de 1 a 2 eventos por cada mil
pacientes al aflo.

En la actualidad, la enfermedad vascular cerebral es la
tercera causa de muerte en Estados Unidos: méas de 600,000
personas al afo,! con una tasa de mortalidad anual de 36.7
por cada 100000 en mujeres y 46.6 por cada 100,000
hombres? posiblemente hoy en dia estos numeros estén
cortos y puedan ser mucho mas grandes las cantidades de
pacientes afectados.

En México represento la tercera causa de muerte de
2000 a 2004, con una tasa de 25.6 por 100,000 habitan-
tes. También representa la tercera causa de mortalidad en
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mujeres (6.9%), mientras que para los hombres representa
4.9%.® En tanto que representa 0.9% de los diagnosticos
de egresos hospitalarios.*

Ya con un panorama claro de lo que representan la
enfermedad vascular cerebral y la trombosis comentare-
mos que trombofilia describe toda situacion que puede
ser heredada, adquirida, aguda o crdnica, en la que existe
la posibilidad de que se desencadene la formacion de un
coagulo en el momento y lugar inapropiados, originando
eventos oclusivos arteriales y venosos mediante la forma-
cion de un trombo. Trombofilia es el término adecuado
para describir lo que anteriormente se designaba como
estado protromboético o estado de hipercoagulabilidad.
Desde el punto de vista etiologico podemos dividir a estos
trastornos como originados por una alteracion intrinseca
o trombofilia primaria o por una alteraciéon extrinseca o
trombofilia secundaria al sistema de coagulacion, lo que
origina una tendencia a la trombosis.

La mayor parte de las trombofilias primarias pertenecen
al grupo de hereditarias, a diferencia de las secundarias que
se desarrollan ante otra patologia o como consecuencia de
procedimientos diagndsticos o terapéuticos, quirirgicos
o médicos que bajo condiciones personales especiales
condicionan la oclusion trombdtica, de tal forma que la
mayor parte de las trombofilias adquiridas son secundarias.
(Cuadros 1y 2)

Si bien pareciera que existen diferencias marcadas
entre los factores hereditarios o adquiridos, primarios
o secundarios, cada dia existe mas evidencia de que la
trombosis es el resultado de la existencia simultanea de
varias condiciones trombofilicas de un tipo u otro.”'? Por
lo tanto, el proceso de trombosis es una constante en la
que interactian dindmica y permanentemente en cada

individuo factores hereditarios!'*>'®

y adquiridos, lo que
hace necesario estimar el riesgo de cada individuo e iniciar
medidas preventivas.

Para poder dimensionar el papel que juegan las trombofi-
lias hereditarias en la prevalencia e incidencia de pacientes
con trombosis debemos revisar el Cuadro 3 y reconocer
que si bien es real la existencia de estas enfermedades, su
frecuencia no es mucha pero la interaccion con trombofi-
lias adquiridas y con el resto de factores de riesgo hacen
necesario contemplar a las trombofilias como un factor para
enfermedad vascular cerebral o de otro tipo.

Frecuentemente, la trombosis arterial se origina
sobre una placa de aterosclerosis (aterotrombosis). La

Cuadro 1. Trombofilias adquiridas frecuentes

. Embarazo y puerperio.

. Cirugia y traumatismos.

. Céancer.

. Hemocistinuria secundaria.

. Deficiencias nutricionales.

. Insuficiencia renal y sindrome nefrético
. Padecimientos hematoldgicos.
. Anticonceptivos.

9. Quemaduras.

10. Sindrome antifosfolipidos.

11. Uso de cateteres.

12. Obesidad.

13. Terapia de remplazo.

14. Inmovilizacion.

15. Estasis vascular.

0N O WON -

Cuadro 2. Trombofilias heriditarias

. Mutacion 20210 del gen de la protrombina

. Deficiencia de proteina C

. Deficiencia de proteina S

. Deficiencia de antitrombina Ill

. Resitencia a la proteina C

. Polimorfismo de la glicoproteina llb/llla

. Hemocistinuria por mutaciones en las enzimas de su
metabolismo

8. Deficiencia de plasminégeno

9. Deficiencia del activador tisular de plasminégeno

10. Aumento del inhibidor del activador del plasminégeno

11. Sindrome de la plaqueta pegajosa

12. Disfibrinogenemia

13. Aumento de factores prohemostaticos: VIII, II, VII

14. Deficiencia de factor XI|

NOoO O b~ ON =

Cuadro 3. Incidencia de trombofilias mas frecuentes que expresan
los pacientes con trombosis.

Deficiencia Incidencia Incidencia x 1000
en trombosis habitantes
At 5-49(1.1) .02-17 1:1000-5000 Hasta
1:600
Pc 1.4-8.6(3.2) .14-5 1:500-700 Hasta
1:200
Ps 1.4-7.5(2.2) ~1:33000
Rpca 10-64(21) 3.6-6
Ps, -pc, at-iii 10-15%
Mutacion 20210 7.10% 1.8

Modificado de “Enfermedad Tromboembdlica Venosa” Ref. 7.
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aterotrombosis es la responsable en 90% de los casos de
infarto de miocardio y en 66% de los casos o mas de en-
fermedad vascular cerebral. Existen muchos factores que
se relacionan con la aterotrombosis: hipertension arterial,
diabetes mellitus, insuficiencia cardiaca (ventricular iz-
quierda), hiper-homocistinemia, tabaquismo, sindrome de
hiperviscosidad, historia familiar, entre otros. El proceso
fisiopatoldgico en el que la aterotrombosis participa para
originar un trombo consiste en: Al romperse la placa ate-
roesclerdtica la lesion endotelial generada expone la sangre
a las proteinas de la matriz subendotelial, especialmente al
colageno, iniciando asi la formacion del coagulo blanco o
plaquetario que mas tarde dara como fenomeno resultante
la formacion de un verdadero codgulo.!*?

Queda claro que el papel que juega el médico en la
evaluacion del riesgo trombético es clave y requiere del
conocimiento de los multiples factores que incrementan el
riesgo trombdtico, asi como cuando justificar la profilaxis
primaria o secundaria y con qué. Sin duda, el elemento
mas importante con el que cuenta el experto para esta
valoracion es la historia clinica completa y, ante la sos-
pecha clinica, se tendrd que apoyar en los examenes de
laboratorio pertinentes.?'*
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