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RESUMEN

La incidencia de enfermedad
cerebrovascular en la infancia es baja y
su diagnoéstico resulta muy dificil. Se
presenta un paciente con inestabilidad
para la marcha, al que ademas se le
caian los objetos de las manos; se le
realizaron estudios imagenoldgicos que
mostraron la ocurrencia de un infarto
isquémico en el territorio superficial de la
arteria cerebral media izquierda como
manifestacion de un estado de
trombofilia por alteracion del factor V
Leiden de la coagulacién, considerado
heterocigdtico por presentar un alelo
mutado. La terapéutica se basdé en
antiagregacion plaquetaria;
posteriormente, al ser demostrada la
etiologia del evento, se sustituyo el
tratamiento por anticoagulacion. El
paciente evolucioné satisfactoriamente.
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DIAGNOSTICO POR IMAGEN

SUMMARY

The incidence of cerebrovascular disease
in childhood is low and the diagnosis is
very difficult. A patient with unsteady
gait who involuntarily drops objects from
his hands is presented. Imaging studies
were performed. They showed the
occurrence of ischemic infarction in the
superficial territory of the left middle
cerebral artery as manifestation of
thrombophilia for a disorder of the Factor
V Leiden of clotting, which is considered
to be heterozygous due to the presence
of a mutated allele. The therapy was
based on antiplatelet; later, when the
etiology of the event was proven, it was
replaced by anticoagulation treatment.
The patient evolved successfully.
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DIAGNOSTIC IMAGING

La incidencia de enfermedad cerebrovascular (ECV) en la infancia es baja -si se compara
con la de los adultos-, aunque ha aumentado recientemente: en la década de los 90 se
diagnosticaban mas de 2.5-2.7 casos por cada 100.000 nifios y, en el afio 2002, 10.7 por



cada 100.000 infantes.! Constituye una de las 10 causas mas frecuentes de mortalidad
en la infancia y se han descrito mas de 100 factores de riesgo de ictus isquémicos en
esta etapa de la vida,?® su diagnéstico resulta muy dificil porque la clinica puede ser méas
solapada y los métodos diagndésticos entrafian dificultades adicionales, por ejemplo, la
necesidad de sedacion.

PRESENTACION DEL PACIENTE

Paciente de cuatro afnos de edad con antecedentes familiares y personales de salud,
padres no consanguineos, que acudidé al Servicio de Urgencia del Hospital Pediatrico
Provincial Universitario “José Luis Miranda” de Santa Clara porque sus padres habian
observado inestabilidad para la marcha y, ademas, que se le caian los objetos de las
manos; fue examinado e ingresado y se comprobd un defecto motor proporcional en
hemicuerpo derecho que dos dias después empeor6 francamente.

Se examind y no se encontraron lesiones en piel ni mucosas, tampoco alteraciones
respiratorias ni cardiovasculares que pudieran establecer un nexo etiolégico con los
sintomas del paciente; se demostrd, en examen fisico del sistema nervioso, que existia
una hemiparesia proporcional derecha, con disminucién de los reflejos osteotendinosos
correspondientes y signo de Babinski derecho.

Con el planteamiento inicial de un presuntivo proceso expansivo intracraneal, dada la
progresion del defecto motor, se realizaron estudios imagenoldgicos (tomografia axial
computadorizada de craneo y angio resonancia) que mostraron la ocurrencia de un
infarto isquémico en el territorio superficial de la arteria cerebral media (ACM) izquierda.

Se indicaron estudios de la funcion cardiovascular y hematoldgica:

¢ Hematologia: hemoglobina y recuento de la formula leucocitaria: normal

¢ Velocidad de sedimentaciéon globular: normal

e Plaquetas, retractilidad de coagulo: normal

e Tiempos de protrombina y tromboplastina: normal

e Bioquimica sanguinea con perfil hepético y renal: normal

e Fibrinbgeno, mutacién de protrombina: protrombina 20 210, mayor de 20%.
Dimero D positivo

e Proteinas Sy C: normal

e Factor V Leiden: se demostro6 alteracion de este factor, con mutacion de un alelo
(heterocigoto)

e Homocisteina: normal

e Factores VIl y VIII: normal

¢ Nivel de antitrombina Il11: normal

e Estudio cardioldgico: electrocardiograma, ecografia Doppler que excluyeron la

existencia de arritmias y trombos intracardiacos (0o ambos)

Se concluy6 gque este nifio presentd un infarto cerebral isquémico del territorio de la ACM
izquierda como manifestacion de un estado de trombofilia por alteracion del factor V



Leiden de la coagulacion, considerado heterocigético por presentar un alelo mutado. Este
estudio solo se pudo realizar seis meses después de ocurrido el ictus por lo que, al no
haberse definido la etiologia desde el inicio, la terapéutica se basdé en antiagregacion
plaquetaria; posteriormente, al ser demostrada la etiologia del evento, se sustituy6 el
tratamiento por anticoagulacion. La evolucion fue considerada satisfactoria porque no
hubo recurrencias dos afios despueés.

COMENTARIO FINAL

La incidencia de trombosis es de 0.18% entre los parientes con genotipo normal, 0.37%
para los heterocigotos y un uno por ciento para los homocigotos. Los estudios casos-
control sugieren un aumento de cinco a 10 veces en el riesgo de trombosis para los
heterocigotos y de 50 a 100 veces para los homocigotos. El V Leiden es el factor de
riesgo genético mas frecuentemente encontrado en las trombosis venosas; corresponde
a una mutacion en el gen del factor V que determina una resistencia a la inactivacion del
factor V activado por la proteina C activada.

En los casos diagnosticados se recomienda clasificar a los pacientes segun el
antecedente y el cuadro clinico en un grupo con historia de trombofilia fuerte y otro con
una historia débil de trombofilia para establecer el riesgo de embolizacién y recurrencia,
pues la prevencion de estos eventos serd el fundamento de la terapéutica, cuya piedra
angular sera la anticoagulaciéon con heparina y anticoagulantes orales (o ambos).

El término enfermedad cerebrovascular designa alteraciones del cerebro, resultado de
procesos patologicos de los vasos sanguineos, que incluyen oclusiones de la luz por
trombos o émbolos o ruptura de los mismos, alteraciones en la permeabilidad de su
pared o cambios en las cualidades de la sangre; es asi que la ECV puede ser clasificada,
segun su fisiopatogenia, en isquémica o hemorragica. La isquémica se define cuando
aparece un deéficit neuroldégico focal que dura mas de 24 horas, con evidencia en la
neuroimagen de infarto cerebral isquémico y, clinicamente, se caracteriza por la
aparicion de sintomas neuroldgicos deficitarios motores, sensitivos y visuales (0 ambos);
sin embargo, su reconocimiento es mucho mas dificil, con un debut frecuentemente
insidioso y un curso progresivo, fluctuante o recurrente. En el 42% de los casos con ECV
isquémica los sintomas iniciales fueron confundidos con otras alteraciones neuroldgicas,
fundamentalmente la migrafia, la hemiparesia postictal y la encefalitis.®’

Los trastornos de la coagulacion que predisponen a trombosis o estados protrombadticos
se han encontrado en alrededor de la tercera parte de los pacientes con ictus, con una
prevalencia hereditaria de un 10%. La trombofilia bioldgica se define como una condicién
caracterizada por defectos o0 anomalias, congénitas o adquiridas, de diversos
componentes del mecanismo hemostatico que van a favorecer la formacién, la aparicion
o la persistencia del trombo. En especial la mutacion del factor V de Leiden es la causa
mas frecuente de la resistencia a la activacion de la proteina C (APCR), que se ha
detectado en casos de ictus neonatales e infantiles.” Durante los Gltimos afios se han
identificado varios factores genéticos que predisponen a la trombosis; sin embargo,
hasta el momento solo dos de ellos tienen una alta prevalencia: el factor V Leiden y la
protrombina 20 210.8



-Es necesario aclarar que solo el resumen de este articulo fue publicado en la Revista

MediSur 2010; 8(1). Suplemento "Resumenes Congreso Nacional de Neurologia”.-
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