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RESUMEN

Introducción: la enfermedad trombótica es una complicación 
bien conocida tras el trasplante renal. Algunos receptores de 
trasplante renal pueden tener anomalías genéticas de coagula-
ción congénitas o adquiridas, como la  hiperhomocisteinemia. 
Los efectos combinados de la enfermedad renal, deficiencia de 
folato y vitamina B12 junto a una mutación común (C677T) 
en el gen codificante de la metilentetrahidrofolato reductasa 
(MTHFR) conducen a la elevación de homocisteina plasmáti-
ca total en pacientes con enfermedad renal crónica terminal; 
esto genera un estado de hipercoagulabilidad que predispone 
a la trombosis de la vena del trasplante renal y a la pérdida 
temprana del injerto. Caso clínico: paciente femenino de 15 
años, con insuficiencia renal, etiología no determinada, la cual 
cursó con múltiples eventos trombóticos y angioaccesos agota-
dos, en sus laboratorios se encontró factor V 81%, antitrombi-
na III en 88%, proteína C 78%, proteína S 61%, anticoagulan-
te lúpico ausente, anticuerpos anti-beta 2 glicoproteína IgM 
negativo, todos dentro de parámetros normales. Sin embargo, 
ante la alta sospecha se decide realizar perfil genómico mole-
cular de 11 polimorfismos asociados con trombofilia. Se man-
tuvo con anticoagulantes orales de bajo peso molecular previo, 
durante y después del trasplante, junto con suplementación 
de ácido folínico. Hasta el momento con injerto funcional sin 
evidencia de trombosis de injerto. Conclusión: los estudios 
genéticos representan una herramienta útil actualmente, ya 
que permiten minimizar el riesgo mediante la identificación de 
mutaciones o polimorfismos que pudieran aumentar la morbi-
mortalidad posterior al trasplante.

ABSTRACT

Introduction:  thrombotic disease is a well-known 
complication after renal transplantation. Some transplant 
recipients may have genetic coagulation abnormalities, 
such as hyperhomocysteinemia. The combined effects 
of kidney disease, folate deficiency, and vitamin B12 
deficiency along with a common mutation (C677T) in the 
methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR) gene lead 
to elevated total plasma homocysteine   in patients with 
end-stage chronic kidney disease; this generates a state 
of hypercoagulability that predisposes to thrombosis of 
the kidney transplant vein and early graft loss. Clinical 
case: a 15-year-old female patient with renal insufficiency 
of undetermined etiology, which had multiple thrombotic 
events and exhausted angioaccess. In her laboratories, factor 
V was found in 81%, antithrombin III in 88%, protein C 
in 78% , protein S 61%, lupus anticoagulant absent, anti-
beta 2 glycoprotein IgM antibodies negative, all within 
normal parameters. However, given the high suspicion, it 
was decided to carry out a molecular genomic profile of 11 
polymorphisms associated with thrombophilias. He was 
maintained on low molecular weight oral anticoagulants 
before, during, and after transplantation, along with folinic 
acid supplementation. So far with functional graft without 
evidence of graft thrombosis. Conclusion: genetic studies 
currently represent a useful tool, since they allow risk to be 
minimized by identifying mutations or polymorphisms that 
could increase morbidity and mortality after transplantation.
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INTRODUCCIÓN

La enfermedad trombótica es una complicación bien 
conocida tras el trasplante renal. Las complicaciones 
específicas del injerto, incluidas la trombosis de la ar-
teria renal, la estenosis de la arteria renal y la trombo-
sis de la vena renal, representan de 0.5 a 6.0% de las 
complicaciones postoperatorias.1 Los trastornos trom-
bofílicos pueden ser hereditarios o adquiridos, son de-
ficiencias genéticas de los anticoagulantes naturales 
(antitrombina, proteína C reactiva y proteína S) y poli-
morfismos genéticos (SNP). Hasta el momento se co-
nocen 11 SNP asociados a trombofilias: AGT, factor II, 
factor V, FGB, MTHFR, MTRR, MTR, PAI, asociados 
a sobre activar los procesos de coagulación, afectar 
metabolismo de homocisteinemia, entre otras más.2-4

PRESENTACIÓN DE CASO

Paciente femenino de 15 años, diagnosticada en agos-
to 2018 con insuficiencia renal, etiología no determi-
nada, la cual cursó con múltiples eventos trombóticos 
y angioaccesos agotados, se corrobora por imagen 
con trombosis de venas iliacas bilaterales e iliofemo-
ral completa bilateral (Figura 1). Durante su abordaje 

para protocolo de trasplante renal de donador vivo, se 
realizó el diagnóstico de trombofilia congénita. En sus 
laboratorios se encontró factor V, 81%, antitrombina III, 
en 88%, proteína C 78%, proteína S 61%, anticoagu-
lante lúpico ausente, anticuerpos anti Beta 2 glicopro-
teína IgM negativo, todos dentro parámetros normales. 
Sin embargo ante la alta sospecha se decide realizar 
perfil genómico molecular de 11 polimorfismos genéti-
cos asociados con trombofilia, siendo éstos positivos. 
Se decide llevar a cabo trasplante renal con donador 
vivo madre, la cual ameritó anastomosis de la vena 
renal a la vena cava inferior y arteria renal en aorta (Fi-
gura 2), manejada con anticoagulantes antes, durante 
y después del trasplante, junto con suplementación de 
ácido folínico. Hasta el momento con injerto funcional 
sin evidencia de trombosis de injerto.

DISCUSIÓN

La trombofilia puede ser hereraditaria o adquirida, ya 
que hay factores genéticos y ambientales que influ-
yen sobre el proceso de coagulación.5 Por tanto, la 
trombofilia es una predisposición adquirida o congé-
nita a sufrir un evento trombótico, está demostrado 
que factores genéticos tienen influencia decisiva en la 
aparición de la trombofilia6,7 y que en muchos caso se 
adquiere por vía hereditaria, los factores hereditarios 
más influyentes en predisponer a la trombosis venosa 
son deficiencia genéticas de los anticoagulantes natu-

Figura 1: 

Angiotomografía con 
venografía.

Figura 2: 

Anastomosis de 
injerto renal.
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rales (antitrombina, proteína C y proteína S) y polimor-
fismos genéticos (SNP).

CONCLUSIONES

Existe cada vez más evidencia de que el desarrollo 
de un gran número de enfermedades complejas en-
tre ellas la enfermedad renal crónica en pacientes pe-
diátricos es un gran reto en el abordaje, entre ellas la 
trombofilia, sin ser una contraindicación absoluta per 
se para recibir un trasplante renal, una herramienta útil 
son los estudios genéticos, ya que permiten minimizar 
el riesgo mediante la identificación de mutaciones o 
polimorfismos que pudieran aumentar la morbimortali-
dad posterior al trasplante.
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