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Resumen

Descripción del caso: Mujer 56 años, diabética e hipertensa, sin antecedentes tromboembólicos, derivada a
Hematología para valoración de posible trombofilia debido a antecedentes diagnosticados en familiares de
primer orden. Hermana 61 años. Diabética. Antecedente de tromboembolismos pulmonares de repetición
hace 20 años y trombosis venosa profunda (TVP) en 2010. Anticoagulada permanentemente con enoxaparina
sin nuevos eventos. Hiperhomocisteinemia y homocigosis para la C677T de la MTHFR
(metilentetrahidrofolato reductasa). Hermano 45 años, TVP poplítea (2016 y 2017). Estudio trombofilia:
Homocigosis para la C677T de la MTHFR con hiperhomocisteinemia asociada. Anticoagulación permanente
debido a TVP de repetición, a pesar de trombofilia catalogada de bajo riesgo (OR 1.5). Suplementos ácido
fólico de manera permanente debido a la base genética de la hiperhomocisteinemia. Dos hermanos que
sufrieron ictus isquémico (54 y 60 años, respectivamente). No han querido ser estudiados. Madre fallecida a
los 69 años por cáncer mama. Padre fallecido a los 60 años por IAM.

Exploración y pruebas complementarias: Úlceras vasculares ambos pies. Estudio trombofilia: Homocisteina
27.1 umol/L (5-12). Se detecta mutación C677T del gen MTHFR de forma homocigota. No precisa
anticoagulación permanente debido a trombofilia de bajo riesgo, pero sí suplementación con ácido fólico.
Control estrecho de factores de riesgo cardiovascular.

Juicio clínico: Trombofilia bajo riesgo de sangrado: Homocigosis para la C677T de la MTHFR con
hiperhomocisteinemia asociada.

Diagnóstico diferencial: Anticuerpo lúpico. Aumento factor VIII, IX y XI de la coagulación.

Comentario final: Sospecharemos trombofilia en personas con historia familiar (de primer grado) de
enfermedad tromboembólica venosa (ETEV), ETEV idiopática en pacientes menores de 50 años, ETEV de
localización atípica y/o recurrente, complicaciones durante el embarazo y necrosis inducida por AVK . Una
de las trombofilias más relevantes es la hiperhomocisteinemia (prevalencia 5% población general y 10% si
ETEV). En general, ante un ETEV, se suele anticoagular 3 meses. Sin embargo, si existe eventos recurrentes,
localizaciones inusuales o defectos homocigotos se recomienda mantener de forma indefinida si el riesgo de
sangrado es bajo (Moderado, individualizar).
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