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Deficiencia congénita de factor XIIl.
Reporte de 4 casos
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Se Informan cuatro casos que presentaron deficiencia congénita de factor Xl de la coa-
gulacién o factor estabilizante de la fibrina. Se realiza estudio familiar. El procedimiento
utilizado es la disolucién del codgulo en Urea 5 M la solubilidad de los mismos se ob-
tlene en: 15, 30, 90 y 180 minutos respsctivamente.

INTRODUCCION

En 1914 se describe una enfermedad caracterizada por sangramiento
secundario, horas después de haberse producido la hemostasia.!

En 1944, Robins advierte la necesidad de un factor sérico para que se
produjera un coégulo insoluble y firme.? Cuatro afios mas tarde, Laki y Lo-
rend lo describen.**

Shmerling y colaboradores, en 1960, informan los primeros casos de
esta entidad.* Pero no es hasta 1963 que la Comisién Internacional para
la Nomenclatura de los Factores de la Coagulacién de la Sangre, reconoce
este factor y lo sefala con el nimero Xlll, también conocido como: fibri-
nasa, factor estabilizante de la fibrina (FSF) o factor Laki-Lorand.*%"

En 1968 se realiza en Cuba un informe preliminar®* y no es hasta 1973
que se informa el primer caso en nuestro pais.®

'F_‘xlsten hasta la fecha unos 100 casos informados en la literatura mun-
dial.

El déficit congénito del FSF se transmite como herencia autosémica
recesiva;'®'* algunos plantean que est4 ligada al sexo,** otros que no.*
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Actualmente se acepta que el FSF circula en el plasma en forma de
zimbgeno y es activado por la trombina en presencia de calcio, en esta
forma polimeriza los monémeros de fibrina y establece enlaces intermo-
leculares. Actda como una transglutamidasa del tipo sulfidrilo que cataliza
uniones cruzadas épsilon-(gamma-glutamil)-lisina entre los monémeros de
fibrina 1224

El coagulo asi formado es insoluble en Urea 5 M, 4cido acético, 4cido
monocloroacético y otras sustancias 4cidas y alcalinas, en lo que se basa
su determinacidén cualitativa.l+#®715

Por la poca frecuencia de esta enfermedad y la importancia de tenerla
presente en los trastornos hemorrdgicos, es que nos decidimos a reallzar
esta presentacion.

Presentacldn de casos

Caso No. 1

Paciente: F. S. T. Historia clinica: 3855.
Motivo de consulta (MC): Morados en el cuerpo.

Antecedentes patoléglcos personales APP: Sangramlento por el cordén umbical, 24 ho
ras despuds de nacldo, que motivé transfundirlo con sangre total.

Antecedentes patoléglcos familiares (APF): Mo historia de cuadros hemorrégicos. Los
padres son primos hermanos.

Historla de la enfermedad actual (HEA): Se trata de un paclente mascullno de 8 afios
de edad, que desde muy pequefiito presenta hematomas diseminados por todo el cuerpo,
los cuales aumentaron desde que Inlclé los primeros pasos, secundarios a traumas Ik
geros. Tuvo su primer ingreso por sangramiento Incontrolable de un diente que perdié
por Iunn calda de bruces. Tal cuadro clinico cedié después de transfundirlo con sangre
total.

Posterlormente, fue Ingresado tres veces més. Primero por un hematoma en regién
gldtea izquierda, dos dias después de caer sobre una pledra puntiaguda. Los dos Ingresos
restantes fueron por trauma fuerte en regién articular del codo derecho y rodilla lzqulerda,
respectivamente, que causaron hematomas y que fueron resueltos con la transfusién de
50 ml de plasma congelado. :

Examen fisico (EF): Excepto los hematomas descritos, el resto del examen es normal.
Caso No. 2

Paclente R.A.A. Historia clinica: 22746,

Motivo de ingreso: Sangramiento incontrolable por la pérdida de un incisivo.

APP: Sangramiento por el cordén umbilical, que cedlé con una transfusién de sangre
total.

APF: Se recoge el dato de que el padre es tio paterno de la madre.
HEA: Paclente mascullno, con historia de haber tenlde sangramilento umbllical qu-:l
cedléd con una transfusién de sangre total. Siempre ha tenldo hematomas diseminados

por todo el cuerpo, pero en menor nimero que el caso No. 1 y que ahora ingresa por
sangramiento debldo a la pérdida de un diente.

El cuadro fue controlado con transfusién de sangre total. No ha tenido nuevos Ingre-
808 an nuestro cantro.

EF: Excepto lo sefialado en HEA el resto es normal.

R.C.P.
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Caso No. 3.
Paclente: M. A. R. Sin historla clinica.

Caso No. 4
" Paclente: Q. A. R. Sin historia clinica.

Los casos 3 v 4 son hijos varones de una hermana del caso No. 2. Nunca han estado
ingresados. Poseen historia-de sangramiento ficil, por cualquier solucién de continuidad,
horas después de lograda la hemostasia, pero que han cedido en la casa con compresién
ligera durante poco tiempo.

MATERIAL ¥ METODO

Se trata de 4 pacientes que se atendieron en el Hospital Pedidtrico Provincial Docen-
;e dr Holguin: el caso Mo. 1 por cuadros de sangramiento, de éste fueron estudiados 3
amiliares.

El paciente Mo. 2 por cuadros similares aunque menos marcados que el No. 1. De
este Gltimo se estudiaron 17 pacientes, dos de los cuales constituyeron los casos No.
3 y No. 4. A todos se les realizé coagulograma completo, ademds de la solubilidad del
codgulo en Urea 5M, que es el objetivo de nuestro trabajo.

Materiales y equipos

. Jeringuilla de 10 ml.

2. Agujas 20 G por 1.

3. Tubos. de centrifuga graduados de 10 ml.
4. Plpetas de coagulacién de 0,2 ml.

5. Cronémetro. ,

6. Bafio de Maria a 37 grados centigrados.
7. Tubos de cristal 13 por 100.

8. Centrifuga T-23.

i

Reactlvos

1. Citrato de sodio al 3,8% o también oxalato de sodio al 1.34%, como anticoagulantes.

2, Cloruro de calclo al 0,025 molar.

3. Urea 5 M.

Proceder - |

1. Previa desinfeccién, con un algodén embebido en alcohol de 70 grades, de la zona
elegida para la canalizacién venosa, extraemos 5 6 10 ml de sangre.

Agregamos la sangre a un tubo de centrifuga graduado, en el que previamente se
echaron. 05 ml de anticoagulante, hasta completar 5 ml. Mezclamos por inversién.

-Centrifugar 10 minutos a 1500 rpm.

Depositar 0,3 ml de plasma en un tubo de 13 por 100.
Agregar 0,2 ml de cloruro de calcio al 0,025 molar.
Incubar media hora a 37 grados centigrados.

Suspender el codgulo asi formado y pasarlo a otro tubo que contenga 3 ml de Urea
5 molar.

Incubar de 18 a 24 horas a 37 grados centigrados, o a temperatura ambiente.

9. Observar el codgulo con intervalos de 5 minutos durante las primeras horas. Si se

disuelve hay déficit, si no se ha disuelto a las 24 horas, el factor XIll estd presente,
no hay deficlencla.
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RESULTADOS
Caso No. 1

En el paclents el codgulo fue soluble a los 15 minutos y no soluble a las 24 horas en
el padre, en la madre y en el primo materno (cuadro 1).

CUADRO |
DEFICIENCIA CONGENITA DE FACTOR XIlI ESTUDIO FAMILIAR DEL PRIMER CASD_
Caso Tiempo de solubilidad
Paciente Mo. 1 15 minutos
Padre no soluble a las 24 horas
Madre no soluble a las 24 horas
Primo materno no soluble a las 24 horas

Fuente: propla del trabajo.

Caso No. 2

El cofgulo fue soluble a los 30 minutos en el paclente; en el sobrinoc materno (caso 3)
a los 90 minutos y en el sobrino materno (caso 4) a los 180 minutos. En el resto de los
familiares el codgulo no fue soluble a las 24 horas (cuadro II).

El resto del coagulograma fue normal tanto en los pacientes como en sus famillares.

CUADRO 1l

DEFICIENCIA CONGENITA DE FACTOR Xl
ESTUDIO FAMILIAR Y RESULTADOS DE LOS CASOS 2,3 Y 4

Caso Tiempo de solubilidad
Paciente No. 2 30 minutos
Paciente No. 3 90 minutos
Paciente No. 4 180 minutos
Padre " no soluble a las 24 horas
Madre no soluble a las 24 horas
Hermanos no soluble a las 24 horas

Fuente: propia del trabajo.

DISCUSION

Esta entidad puede ser congénita pero también adquirida, y es secun-
daria a: hepatopatias, leucemias, uremia, anemia perniciosa, coagulacién
intravascular, enfermedades autoinmunes y otras.®'**
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Porque se presentan manifestaciones desde el nacimiento, por no po-
seer antecedentes ni cuadro actual de las enfermedades mencionadas y
por existir consanguinidad entre los padres, ademés de las caracteristicas
sefialadas, planteamos que se trata de individuos que presentan deficien-
cia congénita de fibrinasa.

CONCLUSIONES

1. Parece que el déficit de este factor de la coagulacién se transmite con
~caracter recesivo, y se manifiesta més en el sexo masculino.

2. Las manifestaciones clinicas parecen ser menores a partir de la segun-
da generacién. Como en los casos 3 y 4.

3. Esta deficiencia no siempre se encuentra con igual intensidad, aun
siendo hijos de los mismos padres, como en los casos 3 y 4.

4. El tiempo en que se disuelve el codgulo en Urea 5 M esta relacionado
con la intensidad del cuadro clinico. Tal vez esto pudiera sarvir para
cuantificar este factor.

5. Cuando el coédgulo es disuelto entre 15 y 30 minutos, las manifesta-
ciones clinicas son evidentes.

6. Cuando el codgulo se disuelve después de la hora, las manifestaciones
clinicas apenas son perceptibles.

SUMMARY

Valle Pupo, M. et al. Congenital deficiency of factor XIll. Report of four cases. Rev Cub
Ped 55: 2, 1983,

Four cases presenting congenital deficiency of factor Xlll of coagulation or fibrin sta-
bilizing factor are reported. Familial study is performed. Procedure used is clot disolu-
tion in urea 5 M: their solubllity is obtained at 15, 30, 90, and 180 minutes, respectively.

RESUME -

Valle Pupo, M. et al. Déficit congénital de facteur XIll. A propos de gquatre cas. Rev Cub
Ped 55: 2, 1983,

Il est rapporté cas qul ont présenté un déficit congénital de facteur XIll de la coagula-
tion ou facteur stabilisant de la fibrine. Il est réalisé une étude portant sur une famille.
Le procédé utilisé est celul de la dissolution du caillot en urée 5 M: la solubllité est
obtenue & 15, 30, 90 et 180 minutes, respectivement.
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