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Resumen  La  trombofilia  es  una  condición  hematológica  que  predispone  a  eventos  tromboem-
bólicos venosos  y  arteriales.  Es  un  factor  que  predispone  a  trombos  intracardíacos  en  la  edad
pediátrica  y  se  debe  sospechar  si  no  hay  otros  factores  que  predispongan  a  trombosis.  Se  reporta
el caso  de  una  paciente  con  antecedente  de  trombosis  venosa  cerebral  a  quien  se  le  diagnos-
ticó trombofilia  por  mutación  homocigota  G202010A  del  gen  de  la  protrombina.  Desarrolló  un
trombo auricular  derecho,  el  cual  fue  tratado  con  anticoagulación  y  vigilancia  ecocardiográ-
fica. Se  resalta  la  importancia  de  realizar  una  evaluación  ecocardiográfica  en  pacientes  con
trombofilia.
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Hereditary  thrombophilia  and  intracardiac  thrombus

Abstract  Thrombophilia  is  a  haematological  condition  that  predisposes  to  venous  and  arterial
thromboembolic  events.  It  is  also  a  predisposing  factor  in  intracardiac  thrombi  in  paediatrics,
and must  be  suspected  if  there  are  no  other  factors  that  predispose  to  thrombosis.  The  case
is presented  on  a  patient  with  a  history  cerebral  venous  thrombosis,  who  was  diagnosed  with
thrombophilia  due  to  a  homozygote  G202010A  mutation  of  the  prothrombin  gene.  She  deve-
loped a  right  atrial  thrombus,  which  was  treated  with  anticoagulation  and  echocardiography
monitoring.  The  importance  of  performing  an  echocardiography  evaluation  is  highlighted  in
patients with  thrombophilia.
©  2018  Sociedad  Colombiana  de  Cardioloǵıa  y  Ciruǵıa  Cardiovascular.  Published  by  Else-
vier España,  S.L.U.  This  is  an  open  access  article  under  the  CC  BY-NC-ND  license  (http://
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
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Introducción

La  incidencia  de  trombosis  en  el  paciente  pediátrico  se
estima  en  0,07/10.000.  Dentro  de  las  causas  está  la  trom-
bofilia,  una  condición  hematológica  de  carácter  hereditario
(genético)  o  adquirido,  que  favorece  la  aparición,  persis-
tencia  o  recurrencia  de  eventos  tromboembólicos  arteriales
o  venosos.  Se  presenta  con  eventos  de  abortos  recurrentes,
tromboembolia  pulmonar,  infarto  agudo  de  miocardio,  even-
tos  vasculares  cerebrales  y  trombosis  venosa  profunda.  La
etiología  de  la  forma  heredada  se  debe  a  situaciones  asocia-
das  a  variaciones  genéticas  únicas  o  múltiples  (mutaciones
y/o  polimorfismos  genéticos)  que  afectan  a  proteínas  impli-
cadas  en  el  sistema  hemostásico  entre  las  que  se  encuentran
la  deficiencia  de  antitrombina  III,  el  déficit  o  la  resistencia
a  la  proteína  C,  el  déficit  de  proteína  S,  la  mutación  del  gen
de  protrombina  (factor  II),  las  mutaciones  de  la  metiltetra-
hidrofolato  reductasa  C677T,  A1298C,  el  factor  V  de  Leiden
y  la  protrombina  G20210A.  Estas  dos  últimas  tienen  menos
importancia  en  cuanto  al  riesgo  trombogénico  individual,
pero  son  más  frecuentes  en  la  población  general  y  adquieren
importancia  cuando  se  asocia  a  un  segundo  defecto  gené-
tico  o  un  factor  de  riesgo  adquirido.  La  mutación  G20210A
del  gen  de  la  protrombina  se  asocia  al  incremento  de  riesgo
de  trombosis  venosa,  con  una  prevalencia  en  la  población
general  del  1  al  3%1---6.

La  trombosis  intracardíaca  es  una  condición  cardioló-
gica  rara  en  la  práctica  clínica  pediátrica,  pero  su  aparición
es  una  fuente  significativa  de  morbilidad  y  mortalidad.
Se  han  identificado  como  factores  de  riesgo  la  obesidad,
la  prematurez,  las  infecciones  sistémicas,  las  neoplasias
malignas,  las  enfermedades  renales,  el  síndrome  de  dis-
trés  respiratorio,  la  enfermedad  cardíaca  congénita,  la
miocardiopatía  dilatada,  los  catéteres  intravasculares,  las
enfermedades  autoinmunes  y  las  condiciones  congénitas
o  adquiridas  protrombóticas  o  los  estados  de  hipercoagu-
labilidad.  Su  detección  se  ha  incrementado  gracias  a  la
utilización  cada  vez  más  frecuente  de  estudios  de  imagen
ecocardiográfica7,8.

Los  trombos  en  la  aurícula  derecha  rara  vez  tienen
complicaciones,  pero  en  caso  de  presentarse  son  eventos
catastróficos  ya  que  existe  la  posibilidad  de  embolia  a  la
circulación  pulmonar  o  de  manera  paradójica  a  la  circulación
sistémica.  El  tratamiento  de  estos  trombos  se  considera  un
reto,  especialmente  en  pacientes  asintomáticos  con  trom-
bos  antiguos,  debido  a  que  aún  no  existen  guías  de  manejo
en  la  población  pediátrica9.

Se  describe  el  caso  de  una  paciente  con  antecedente  de
un  evento  vascular  cerebral,  diagnosticada  con  trombofilia
congénita,  que  presentó  un  trombo  auricular  derecho.

Caso

Paciente  femenina,  de  2  años  11  meses  de  edad,  con  ante-
cedentes  de  madre  de  32  años  con  eventos  recurrentes  de
trombosis  venosa  profunda,  en  manejo  con  acenocumarina
y  familiares  por  rama  materna  con  eventos  de  trombosis
venosa  profunda  recurrente.  Inició  a  los  17  meses  de  edad
con  un  cuadro  de  infección  de  vías  respiratorias  superiores,
posteriormente  con  náusea  y  vómito,  por  lo  cual  se  sospe-
chó  infección  gastrointestinal  y  se  dio  manejo  médico  con

metoclopramida.  Presentó  disminución  del  estado  de  alerta
y  movimientos  anormales,  sospechándose  intoxicación  por
metoclopramida.  Sufrió  pérdida  del  estado  de  alerta  y  crisis
de  espasticidad,  por  lo  que  hizo  una  resonancia  magnética
de  cráneo  en  la  que  se  halló  trombosis  venosa  cerebral
del  sistema  profundo.  Se  inició  manejo  con  enoxaparina
1  mg/kg/dosis  cada  12  horas  y  se  hospitalizó  en  terapia
intensiva  pediátrica  durante  12  días.  Requirió  intubación
endotraqueal  6  días  y  colocación  de  catéter  venoso  central.
Se  realizó  un  ecocardiograma  transtorácico  sin  alteraciones
aparentes.  Se  inició  protocolo  de  estudio  para  trombofilia
tanto  en  la  madre  como  en  la  paciente,  encontrándose  posi-
tivas  a  la  mutación  homocigota  G202010A  del  gen  de  la
protrombina  (mutación  del  factor  II).  Se  suspendió  la  enoxa-
parina  después  de  15  meses  de  tratamiento.  En  la  actualidad
se  encuentra  con  manejo  con  antagonista  de  la  vitamina  K
(45  mg/semana)  y  aspirina  5  mg/kg/día  buscando  lograr  un
INR  terapéutico  (2  a  3,5).

Fue  referida  al  servicio  de  Cardiología  pediátrica  para
evaluación  previo  inicio  de  su  programa  de  rehabili-
tación  neurológica.  La  madre  la  refería  asintomática
cardiovascular, con  una  clase  funcional  I  de  Ross.  A  la  explo-
ración  física  se  detectaron  ruidos  cardiacos  rítmicos,  de
buena  intensidad  y  frecuencia  sin  soplos  aparentes,  s2  sin
alteraciones,  pulsos  adecuados  y  llenado  capilar  menor  a
3  segundos.  Se  realizó  ecocardiograma  transtorácico  debido
al  antecedente  de  trombosis  venosa  cerebral  y  de  coloca-
ción  de  catéter  intravascular  durante  su  estancia  en  terapia
intensiva,  encontrándose  una  imagen  compacta  hipereco-
génica  compatible  con  un  trombo  organizado,  con  diámetro
máximo  de  12  x  7  mm,  implantado  en  la  valva  septal  de  la
válvula  tricúspide  y  con  ligera  adherencia  en  el  ángulo  for-
mado  con  el  tabique  auricular,  introduciéndose  en  la  sístole
al  ventrículo  derecho,  sin  generar  obstrucción  del  sistema
venoso  o  de  la  válvula  tricúspide.  No  existían  gradientes  ni
se  encontró  cardiopatía  estructural  (fig.  1).

Se  hizo  manejo  en  conjunto  con  Hematología  y  Cirugía
cardiovascular,  considerando  que  la  paciente  no  era  can-
didata  a  trombólisis  intravenosa  ya  que  se  trataba  de  un
trombo  antiguo.  No  se  consideró  el  manejo  quirúrgico  debido
a  que  la  bomba  de  circulación  extracorpórea  predispone  a
trombosis  y  embolia  intraoperatoria,  y  no  está  exenta  de
complicaciones  neurológicas  (hasta  1,7%  de  los  pacientes
sometidos  las  presenta)  y  la  paciente  tuvo  secuelas  neu-
rológicas  por  el  evento  cerebral  vascular  previo  y  riesgo
incrementado  de  trombosis.

Discusión

La  trombosis  en  la  edad  pediátrica  es  infrecuente
(5,1/100.000  recién  nacidos  vivos).  La  localización  intra-
cardiaca  es  la  más  común  (25-28%),  seguida  de  la
arterial  periférica,  sistema  nervioso  central,  sistema  venoso
mayor  intraabdominal  y  venoso  periférico.  La  trombosis
intracardíaca  espontánea  en  ausencia  de  alguna  enferme-
dad  cardíaca  predisponente  es  un  evento  raro.  Se  ha  descrito
después  de  traumatismo  cardíaco,  enfermedad  inflamatoria
multisistémica,  enfermedad  de  Behçet y  trombofilia10,11.

Esta  última  fue  descrita  por  primera  vez  en  1956  por
Jordan  y  Nandoff.  Se  define  como  la  tendencia  a  desa-
rrollar  tromboembolia  venosa  o  arterial,  con  un  sustrato  de
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