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INFORME DE RESULTADOS. RECOMENDACIONES Y CONSEJO GENÉTICO. 

 

MOTIVO DE CONSULTA 

Reproducción. 

INFORMACIÓN CLÍNICA 

Datos del Paciente: 

Edad: 27 años   Sexo: Mujer  IMC: 28,4    La paciente presenta sobrepeso   

Número de embarazos: 0  Número de abortos: 1 

Antecedentes de enfermedad tromboembólica venosa (ETEV): 

• Sin antecedentes 

Antecedentes trombóticos arteriales: 

• Sin antecedentes 

Otros factores de riesgo: 

• Anticonceptivos hormonales. Endometriosis. 

 

RESULTADOS DEL ANÁLISIS DE LAS VARIANTES GENÉTICAS: 
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IMPLICACIÓN DE LA TROMBOFILIA GENÉTICA EN EL RIESGO DE ABORTOS DE 

REPETICIÓN 

En este apartado se evalúa la contribución de 8 variantes genéticas y una variable clínica de la 

paciente asociadas a abortos de repetición, mediante el algoritmo clínico-genético específico validado. 

El riesgo alto de abortos de repetición de la paciente puede estar justificado por la elevada carga 

genética trombofílica, igual o mayor a la equivalente al Factor V Leiden en heterocigosis. 

Recomendación: 

Según el riesgo de abortos de repetición de la paciente y su carga genética trombofílica, sería 

recomendable valorar un tratamiento tromboprofiláctico en concertación con la paciente.  

IMPLICACIÓN DE LA TROMBOFILIA GENÉTICA EN EL RIESGO DE 

TROMBOEMBOLISMO VENOSO 

Las columnas representan el riesgo de tromboembolismo venoso de la paciente según factores de 

riesgo propios y situaciones de riesgo transitorias. 

La línea discontinua representa el riesgo de una paciente teórica de mismo perfil clínico sin variantes 

genéticas. 

La línea continua representa el riesgo de una paciente teórica con el mismo perfil clínico y portadora 

de un alelo de la variante del Factor V Leiden. 
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Interpretación de la gráfica: 

El riesgo actual de la paciente es de 2,11. Este riesgo es superior al de una paciente de perfil clínico 

similar y heterocigota para el Factor V Leiden (1,27). 

El riesgo de la paciente será superior al basal en la siguiente situación vinculada a su salud 

reproductiva: 

•  al estar embarazada 

Este riesgo puede disminuir si la paciente pierde peso hasta conseguir un índice de masa corporal de 

18.5 a 25; al optar por un método anticonceptivo no trombogénico. 

Recomendación: 

Respecto al riesgo de Tromboembolismo Venoso de la paciente, y en base a los datos clínicos 

aportados y a su perfil genético, se recomienda: 

- Establecer una profilaxis antitrombótica ante situaciones de riesgo tromboembólico. 

- Realizar un estudio familiar (parientes de primer grado: padres, hijos o hermanos) 

- Sustituir los anticonceptivos hormonales protrombóticos por otro método no trombogénico. 

Adicionalmente sería recomendable que la paciente normalice su peso hasta conseguir un índice de 

masa corporal de 18.5 a 25. 

 

DESCRIPCIÓN DEL SERVICIO THROMBOINCODE 

El servicio Thrombo inCode consta de: 

- El resultado del análisis genético de la muestra del paciente en el test Thrombo inCode. 

- Dos algoritmos diferenciados que ponderan los diferentes factores de riesgo clínicos y genéticos y 

su combinación, validados en población candidata en estudios publicados: 

• Uno para la estimación del riesgo de padecer eventos tromboembólicos venosos (Soria JM et al). 

• Otro para la evaluación del riesgo de Abortos de repetición ligado a Trombofilia (Páramo JA et al). 

- Unas recomendaciones personalizadas derivadas del análisis de los resultados genéticos y los 

datos clínicos usados en los algoritmos. 

- Unas recomendaciones personalizadas específicas al riesgo de trombosis en embarazo y 

puerperio basadas en las guías clínicas CHEST. 
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