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Reporte de Caso

Déficit congénito del factor x: A propésito de un caso

Congenital deficit of factor x: A case report

Sheyla Sagastegui-Sanchez"?, Robinson Azabache-Valera'?, Karen
Sach(in-Martinez"?, Victor Lezama-Neyra™”

RESUMEN

Introduccion. El déficit congénito de factor X es un trastorno autosémico recesivo de baja prevalencia 1:1000000.
No se han reportado casos en el Peru. La manifestacion clinica mds frecuente es epistaxis, y segun la gravedad,
puede aparecer gingivorragia, hemartrosis o hemorragia intracraneal. En el Pert no se dispone del tratamiento
ideal (Factor X Puro). Reporte: Paciente mujer de 16 afos con diagndstico de Déficit de Factor X y 27
hospitalizaciones previas, acude por un nuevo episodio de epistaxis y hematomas espontdneos, es tratada
provisionalmente con plasma fresco congelado y dcido tranexdmico. Evoluciona favorablemente y espera por el
tratamiento ideal.

Palabras clave: Déficit de factor X, epistaxis, plasma fresco congelado, complejo concentrado de protrombina.

(Fuente: DeCS-BIREME).

ABSTRACT

Introduction: Congenital factor X deficiency is an
autosomal recessive disorder with low prevalence 1:1
000000. No cases have been reported in Peru. The most
frequent clinical manifestation is epistaxis, and
according to the severity, it can appear gingivorragia,
hemartrosis or intracranial hemorrhage. Peru does not
have the ideal treatment (Pure Concentrate of factor
X). Report: 16-year-old patient diagnosed with Factor X
Deficiency and 27 previous hospitalizations, who
attends for a new episode of epistaxis and spontaneous
bruising, which is provisionally treated with fresh
frozen plasma and tranexamic acid. Patient progress
was favorable and waits for ideal treatment

Keywords: Factor X deficiency, epistaxis, fresh frozen
plasma, prothrombin complex concentrates (Source:
DeCS-BIREME).

INTRODUCCION

El factor X (FX) es una proteina de la sangre que
desempena un papel clave en la cascada de
coagulacion™. La prevalencia del déficit de FX (DFX)
congénito es de 1:1 000 000, afectando por igual a
varones y mujeres y es heredado como un rasgo
autosdémico recesivo®. Sin embargo, el DFX es mas
comun en poblaciones con matrimonios
consanguineos®”. Seglin la encuesta mundial de la
Federacion Mundial de Hemofilia 2007 (FMH) se estima
que esta deficiencia representa el 10% del nimero total
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de pacientes afectados en todo el mundo por trastornos
raros de la coagulacion™. Este trastorno puede ser
adquirido o congénito, y sus manifestaciones clinicas
estan en relacion con el nivel funcional del FX y la
mutacion genética®. La tendencia al sangrado puede
presentarse a cualquier edad, aquellos pacientes con
niveles de FXa <1U/dl lo presentan en etapas
tempranas de la vida®. Puede presentarse como
sangrado espontaneo de mucosas, generalmente
epistaxis, menorragia y sangrado inusual después de un
trauma menor, o en su forma mas grave como sangrado

gastrointestinal, intracraneal y hermartrosis®.

El Peri no cuenta con el tratamiento de Ultima
generacion (Concentrado Puro de Factor X), y el costo
del tratamiento actual (Complejo concentrado de
Protrombina, CCP) oscila entre los S/. 2,000y S/. 3,500
por unidad segln la DIGEMID (Direccion General de
Medicamentos Insumos y Drogas); siendo su
administracion permanente.

En el Perd no se cuentan con datos estadisticos de su
prevalencia; sin embargo, segun el “Listado de
Enfermedades Raras o Huérfanas” del Ministerio de
Salud del Perd (MINSA)”, esta coagulopatia se
encuentra en el Grupo 1 o de muy alta prioridad.
Ademas, no se han reportado casos clinicos a nivel
nacional y la bibliografia a nivel internacional es
escasa. Presentamos un caso de DFX por ser una entidad
muy infrecuente y grave. El tratamiento ideal
permitiria el desarrollo normal de la vida del paciente y
queda exento de manifestaciones hemorragicas.
REPORTE DE CASO

Paciente mujer de 16 anos de edad, procedente de
Quiruvilca, con diagnostico de Déficit congénito de FX a
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los 9 anos (concentracion FX < 10%) en tratamiento
irregular con Plasma fresco congelado (PFC), sulfato
ferroso 300 mg/24h via oral y acido tranexamico 250 mg
1 tableta VO c/8h. Acudié al Servicio de Emergencias de
un Hospital en Trujillo-Pert, por epistaxis de inicio
brusco sin antecedente de contusion. Antecedentes
familiares y personales: Hija de padres consanguineos
en 2° grado, sus tios paternos padecen de hemorragias
espontaneas. Tuvo 27 hospitalizaciones previas que
iniciaron a los 5 anos por epistaxis, gingivorragia y
hematomas espontaneos. Presenté hemartrosis de
caracter espontaneo en ambas rodillas a los 9 anos y
menorragia desde los 14 anos.

Al examen fisico, se encontro licida y con signos vitales
normales, se evidencid mal estado nutricional (IMC:
17,33), palidez en mucosas ++/+++, coagulos sobre 2° y
3° molares de hemiarcada inferior derecha, equimosis
en rodilla 2x2cm y antebrazo 1x1cm derechos, asi como
limitacion en la amplitud de movimiento de ambas
rodillas. Datos de laboratorio fueron Hb: 7,1 g/dL,
Plaquetas: 295x103/uL; por lo que se inici6 tratamiento
con 2 unidades de PFC c/8h y 5h después se le
administré un paquete globular. En el control del dia
siguiente, presento Hb: 6,8 g/dl y Plaquetas:
183x103/uL, se le transfundid otro paquete globular y
oral c/8h. El perfil de coagulacion mostrd TP: 24,7s,
INR: 2,2, fibrindgeno: 471 mg/dLy PTT: 57s por lo que
se le administro: 1 unidad de PFC, acido tranexamico
con la dosis antes mencionada y sulfato ferroso 300 mg
1 tableta VO durante 9 dias; tiempo en el que la Hb
aumento6 hasta alcanzar un valor de 11,9 g/dL y se
mantuvo constante. Actualmente, la paciente se
mantiene estable, a la esperadel CCPy se le dara el alta
hospitalaria con la indicacion de que cada vez que se
presenten episodios de hemorragia espontanea acuda a
este hospital para la administracion de PFC, que es el
tratamiento disponible.

Figura N°1. Coagulos sobre 2° y 3° molares de
hemiarcada inferior derechay petequias en dorso de
lengua.
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Figura N°2. Apariencia de ambas rodillas después de
7 afios del drenaje de liquido hematico.

DISCUSION

EL DFX es una condicién muy rara cuyas manifestaciones
clinicas pueden presentarse a cualquier edad y
dependen de la concentracion del FX: <1% es definido
como severo, 1-5% moderadoy 6-10% leve®. EL DFX leve
se caracteriza por epistaxis, hematomas espontaneos y
menorragia; en la forma moderada, ademas se observa
hemartrosis, sangrado inusual en asociacion con un
trauma o cirugia y en la severa puede presentarse
hemorragia del SNC y del muién umbilical en recién
nacidos”'”. La paciente fue diagnosticada a los 9 afos
al arrojar un dosaje de FX <10% en el coaguldmetro, con
antecedentes clinicos de déficit moderado desde su
nacimiento.

El tratamiento ideal es el concentrado de FX puro o el
CCP, aunque éste ultimo esta asociado a riesgo de
complicaciones tromboembolicas por presentar
ademas los factores I, VIl y IX1,"". El PFC es una
alternativa para el reemplazo de FX si el CCP es
inviable; sin embargo, su uso no es recomendable
debido a las alertas de reacciones hemoliticas,
alérgicas y sépticas. Ademas, su frecuencia de

administracién es mayor"'?.

La paciente fue tratada con acido tranexamico y CCP
suministrado por el SIS (Seguro Integral de Salud) en
cantidad limitada, por lo que posteriormente fue
reemplazado por PFC. Su status econdmico le impide
adquirir CCP de manera particular, por lo que
permanece internada hasta la fecha a la espera del
tratamiento regular, sin poder desarrollar su vida
normalmente. Estudios actuales como el de Austin et
al, 2016" respaldan la eficacia y seguridad del
concentrado de alta pureza de FX y refiere una
posologia alin menor que el CCP. No obstante, en el Per(
no existe este producto, y tanto la escasa cantidad de
demandantes como el alto costo, por ser una entidad
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muy inusual, dificultan la adquisicion de estos
medicamentos que ayudarian a mejorar no solo su
estado de salud sino también su estilo de vida.
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