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El déficit congénito de factor XIII es un trastorno here-
ditario muy poco frecuente caracterizado por una ten-
dencia a las hemorragias graves.

Presentamos el caso de un recién nacido afecto de un
déficit hereditario, sin antecedentes familiares conoci-
dos, que presentd un cefalohematoma como primera ma-
nifestacion de la enfermedad, hecho muy poco habitual.

Se diagnostico en el periodo neonatal y se instauro tra-
tamiento sustitutivo con buenos resultados.

Se insiste en la necesidad de un diagnéstico y trata-
miento precoz que prevenga la aparicion de complicacio-
nes hemorragicas graves.
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CEPHALOHEMOATOMA AS THE FIRST
MANIFESTATION OF CONGENITAL FACTOR XIII
DEFICIENCY

Congenital factor XIII deficiency is a rare hereditary di-
sorder characterized by a marked tendency to bleeding.
We describe a male newborn with inherited factor XIII de-
ficiency. The patient was from a family without known
antecedents and presented cephalohematoma as the first
manifestation of the disease. This presentation is very
unusual. The patient was diagnosed during the neonatal
period and was successfully treated with substitution the-
rapy. Early diagnosis and treatment of this disorder are
important to prevent complications of severe bleeding.
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INTRODUCCION

El déficit congénito de factor XIII es un trastorno he-
reditario muy poco frecuente. Se trata de una enferme-
dad caracterizada por una tendencia a las hemorragias
graves, siendo el sangrado a la caida del cordén el sin-
toma mas frecuente durante el periodo neonatal.

Presentamos el caso de un recién nacido, sin antece-
dentes familiares conocidos, que cursé de forma poco
habitual, con el fin de colaborar a un mejor conoci-
miento del problema.

OBSERVACION CLINICA

Recién nacido varon, segundo hijo de padres jovenes,
no consanguineos, cuya primera hija vive sana. La gesta-
cién fue controlada y transcurrio sin enfermedad. Parto es-
pontaneo, instrumentado con ventosa para abreviar el pe-
riodo expulsivo por haberse detectado bradicardia fetal en
registro tocografico. Test de Apgar: 9-10. Peso: 3.960 g.

En la valoracion del pediatra que le atiende en el pa-
ritorio se registra una normalidad clinica aparente.

La exploracion realizada en Nidos a las 24 h de vida
pone de manifiesto un cefalohematoma izquierdo sin
afectacién del estado general. A las 48 h de vida pre-
senta palidez cutaneomucosa intensa, taquicardia y po-
lipnea, por lo que se ingresa. Mantiene presion arterial
normal. Se objetiva una tumefaccién dolorosa que ocupa
toda la region craneal. En el hemograma realizado apa-
rece un hematoécrito del 20% y hemoglobina de 7 g/dl
con plaquetas normales. El estudio basico de coagula-
cién fue normal, asi como la ecografia cerebral y abdo-
minal. Recibe una transfusién de concentrado de hema-
ties alcanzando tras ella cifras de hematocrito de 38% y
hemoglobina de 12,9%, y sigue una evolucién clinica
posterior favorable, por lo que es dado de alta.

Reingreso a los 14 dias de vida por sangrado umbilical
que persistia desde el séptimo dia en que se produjo la
caida del cordon umbilical. En la exploracion se aprecio
una discreta palidez y hematomas periorbitarios como se-
cuela del cefalohematoma. En la analitica realizada desta-
caban un hematdcrito de 36% y una hemoglobina de 12,5
g/dl. El estudio de coagulacion basico fue nuevamente
normal, pero ante la evolucion clinica del paciente se sos-
peché un déficit de factores de coagulacion y se practico,
entre otras pruebas, un test de urea 5M que result6 posi-
tivo. La medicion de la actividad enzimatica de factor XIII,
mediante método cromogénico, puso de manifiesto una
reduccion grave en el paciente, con un valor del 4%. Se
realizo un estudio familiar con los siguientes resultados
con respecto a la actividad de factor XIII: 61% para el pa-
dre, 48% para la madre y 58% para la hermana.

Fue tratado inicialmente con plasma fresco, con lo que
cedi6 el sangrado y aument6 la actividad enzimitica a
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cifras entre el 6 y el 8% en los sucesivos controles. A los
2 meses se inici6 tratamiento con concentrado de factor
XIII siguiendo posteriormente una evolucién favorable
sin episodios hemorragicos importantes.

DiscusiON

El déficit hereditario de factor XIII es un trastorno auto-
sémico recesivo bastante infrecuente, habiendo publica-
dos en torno a 70 casos en toda Europal. Se han descrito
multiples mutaciones genéticas diferentes como causa del
mismo. Este factor de la coagulacién es una glucoprotei-
na, compuesta por dos subunidades A y dos subunidades
B, que no sdlo circula en plasma sino que se encuentra
también en plaquetas, megacariocitos, monocitos y tejido
placentario?. El factor XIII activado o factor estabilizante
de la fibrina participa funcionalmente tanto en los meca-
nismos de coagulacién como en la fibrindlisis y parece ser
un factor regulador esencial entre ambos sistemas. Su fun-
cién es incrementar la estabilidad del coagulo y su resis-
tencia a la fibrindlisis y parece tener también alguna inter-
vencion en el proceso de reparacion tisular?,

El cuadro clinico que se describe en el déficit congé-
nito de factor XIII puede ser muy variable en cuanto a
la gravedad de las hemorragias, pero pricticamente en
todos los casos el primer sintoma es el sangrado a la caida
del cordén umbilical*. Nuestro paciente, sin embargo,
tuvo un episodio hemorragico grave previo en forma de
cefalohematoma, manifestacion inicial muy poco habi-
tual, que se atribuy6 a complicacion de la ventosa. Esto,
unido a la normalidad del estudio de coagulacion, nos
llevé a darle de alta tras el primer ingreso sin haber sos-
pechado la existencia de coagulopatia.

La instauracion del cefalohematoma fue insidiosa, de-
tectindose bastantes horas después del parto y aumen-
tando progresivamente su gravedad hasta su ingreso a las
48 h de vida. El retraso en el sangrado es una caracteris-
tica comin de los procesos hemorragicos originados por
déficit de factor XIII, que cursan con un intervalo libre de
24-36 h entre el traumatismo causante y la aparicion de la
hemorragia, debido a que el codgulo, si bien se forma ini-
cialmente, resulta muy poco resistente y se degrada con
facilidad, conduciendo a la reproduccion del sangrado.

Teniendo en cuenta que el factor XIII interviene en el
proceso de reparacion tisular, estos pacientes pueden
presentar, a lo largo de la vida, evolucién térpida en la
curacion de las heridas. Asimismo, las mujeres afectadas
tienen una mayor tendencia a la aparicion de abortos es-
pontineos’.

De forma mas significativa, se describe que hay una
alta incidencia de hemorragias del sistema nervioso cen-
tral que pueden ocurrir de forma espontinea o después
de traumatismos minimos. Esta complicacion, que puede
ocurrir precozmente, ha sido documentada en mas del
30% de los pacientes y se estima que es la causa de la
muerte en, aproximadamente, la mitad de los casos?, por
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lo que es de vital importancia el diagndstico precoz de
los pacientes afectados de esta enfermedad. No se de-
tectd en nuestro caso hemorragia intracraneal, segin re-
vel6 la ecografia cerebral realizada, durante el periodo
de tiempo en que, por no haber sido diagnosticado, per-
manecio sin tratamiento y en situacién de mayor riesgo.

Con respecto al tratamiento, existe acuerdo en tratar
de forma profilactica a todos los nifios que padecen dé-
ficit de factor XIII, debido a que la probabilidad de he-
morragia cerebral es muy alta. El objetivo de la profila-
xis debe ser mantener cifras de actividad enzimatica por
encima del 10%. Aunque tanto el plasma fresco como el
crioprecipitado son efectivos, actualmente el tratamiento
de eleccion es la administracion periddica de concentra-
do de factor XIII, producto obtenido del plasma, que ha
resultado ser eficaz y seguro’.

Nuestro paciente recibié durante las primeras semanas
tratamiento con plasma fresco, mejorando clinicamente
aunque las cifras de actividad enzimitica se mantuvieron
por debajo de lo aconsejable hasta que se inici6 trata-
miento con concentrado de factor XIII.

En nuestro caso, el estudio familiar puso de manifies-
to que, tanto los padres como la hermana, tenfan un dé-
ficit moderado de la actividad enzimdtica si bien no ha-
bian presentado manifestaciones hemorragicas, que sue-
len aparecer con cifras inferiores a las que todos ellos
presentaban.

Como conclusién cabe senalar que el déficit congéni-
to de factor XIII, aunque infrecuente, debe tenerse en
cuenta ante cualquier recién nacido con procesos he-
morrigicos, a fin de no retrasar el diagnostico e instau-
rar precozmente un tratamiento que prevenga la posibi-
lidad de hemorragias del sistema nervioso central de tan
temibles consecuencias para estos enfermos.
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