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DEFICIENCIA CONGENITA DEL FACTOR V

Revisién y Edicion: Dra. Atzin Andrea Angeles Romero

INTRODUCCION:

La trombofilia se refiere a anormalida-
des en el mecanismo de la coagulacion,
existen multiples factores que generan
esta condicioén, y por esta misma razén
existen varias deficiencias que generan
diferentes alteraciones. La prevalencia
de estas enfermedades es muy variada,
la mas comun es la deficiencia de factor
V de Leiden. Es de gran relevancia cono-
cer estas enfermedades ya que estan
asociadas a tromboembolias pulmona-
res, enfermedades cardiacas, y algunas
condiciones obstétricas como el sindro-
me de HELLP y preeclampsia. En esta re-
vision, se describira la enfermedad con
deficiencia del factor V de Leiden.!

HISTORIA:

El término trombofilia se cufio en el
ano 1937 por Nygaard y Brown cuando
describieron la oclusién de algunas arte-
rias en coexistencia de trombosis veno-
sa. La deficiencia de factor V de Leiden
fue por primera vez descrita en el afo
1943, inicialmente conocida como para-
hemofilia de Orwen.?

EPIDEMIOLOGIA:

Los pacientes que presentan algun
tipo de trombofilia estan sujetos a sufrir
una tromboembolia pulmonar. Es por lo
mismo que estas enfermedades son de
gran relevancia para el sector salud. En
latabla1 se muestrala prevalencia de al-
gunas de las trombofilias en conjunto
con los que presentaron tromboembolia.
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Tabla 1. Prevalencia de las trombofilias hereditarias
comunes. *

ETIOLOGIA Y FISIOPATOLOGIA:

Sereconoce que la deficiencia se pre-
senta cuando existe una mutacién auto-
sOmica recesiva de una guanina por una
adenina en la posicion 1691 del gen del
factor V. Esto genera un cambio de ami-
noacido de una arginina a glutamina.
Existe un cambio importante en el sitio
de unién para la proteina C activada del
factor V. Esto principalmente desenca-
dena una vida media del factor 10 veces
mas larga debido a la ineficiente, mas no
completa accién de la proteina c activa-
da, ya que la unién se puede realizar,
pero es ineficiente. Teniendo en cuenta
que la proteina c activada tiene un papel
de inhibicién de los factores Vllla + [Xa Y
Xa + Va, la via se ve comprometiday existe
una sobre activacion de la protrombina a
trombina, como se muestra en la figura 1.5
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Figura 1: Funcidn de la proteina C activada y su efecto en
el factor V¢

CUADRO CLiNICO:

Principalmente se presentan cuadros
de sangrado (menorragia, gingivorragia)
principalmente en las mucosas sin algu-
na causa aparente, astenia, adinamia y
mareos. Como comentamos se pueden
presentar alteraciones ginecoobstétri-
cos como abortos de repeticién, soporte
transfusional postparto.

DIAGNGSTICO:

El diagnéstico se lleva a cabo por me-
dio de estudios de laboratorio en conjun-
to con un interrogatorio dirigido a la he-
redabilidad de la enfermedad con un
historial de tromboembolia. Se debe de
sospechar cuando existen uno o mas
episodios de trombosis, confirmaciéon
por Doppler o histopatolégica. Durante
el embarazo si hubo una o mas muertes
inexplicables o examen directo del feto,
partos prematuros o insuficiencia pla-
centaria o tres o mas abortos esponta-
neos. Los tiempos de coagulacién se en-
cuentra alterados principalmente el
tiempo de trombina. Se debe de realizar
un estudio de la actividad de los factores
de coagulacién.”

TRATAMIENTO:

Para el tratamiento se administran
paquetes de plasma fresco congelado
con factorV, el tratamiento especifico se
muestra en la tabla 2.8
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Tabla 2: Dosis de plasma fresco congelado para el tratamiento.
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