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 HEMOFILIA 

�  La hemofilia es un trastorno hemorrágico 
congénito vinculado al cromosoma X, 
provocado por la deficiencia del factor VIII 
de coagulación (FVIII) (en el caso de la 
hemofilia A) o del factor IX (FIX) (en el 
caso de la hemofilia B).  

�  La deficiencia es el resultado de las 
mutaciones de los respectivos genes de 
los factores de la coagulación. 





�  La hemofilia tiene una frecuencia estimada 
de aproximadamente 1 caso por cada 
10.000 nacimientos. 

� Según las estimaciones que surgen de las 
encuestas mundiales que realiza la FMH 
cada año, la cantidad de personas con 
hemofilia en el mundo es de 
aproximadamente 400.000 individuos [1]. 



�  La hemofilia A es mas frecuente que la 
hemofilia B y representa entre el 80 y el 
85% de la población total de personas 
con hemofilia. 





� Por lo general, la hemofilia afecta a los 
individuos varones del lado materno.  

� No obstante, los genes del F8 como del F9 
(cromosoma sexual X) son proclives a 
nuevas mutaciones, y 1/3 de los casos 
surgen como consecuencia de mutaciones 
espontaneas cuando no existen 
antecedentes familiares. 





GENETICA DE LA HEMOFILIA 



GENETICA DE LA HEMOFILIA 



FACTOR VIII 

� El gen del F8, que produce factor VIII, 
es grande  tiene 186,000 pares de 
nucleótidos (186kb). 

�  Consta de 26 exones (zonas que 
producen la proteína del factor VIII) y 25 
intrones (o zonas reguladoras, no 
codificantes, que se disponen en la 
secuencia del gen entre los exones) 
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FACTOR IX 

� El gen F9, que produce el factor IX, es 
mas pequeño, ya que tiene unos 33,500 
pares de nucleotidos (33,5kb). 

� Consta de 8 exones y de 7 intrones. 
�  Las alteraciones mas frecuentes son las 

delecciones y las mutaciones puntuales 
del tipo codón de parada. 











MANIFESTACIONES CLINICAS 

















DRENAJE DE HEMARTROSIS 















DIAGNOSTICO 



 
 



� El cuidado debe orientarse principalmente a 
prevenir y tratar las hemorragias con el 
factor de coagulación deficiente. 





Opciones disponibles para el tratamiento 
de una persona con deficiencia de FVIII 

(hemofilia A) 

� CONCENTRADOS DE FACTOR VIII 
� Estos productos pueden clasificarse en 

tres categorías: 
  • productos de FVIII intermedios y de    

   alta pureza (PLASMATICOS) 
    Productos recombinantes; 
  • productos purificados de 
anticuerpos monoclonales. 

   



FACTOR VIII 

� Cada unidad de FVIII por kilogramo 
de peso corporal infundida  
intravenosamente elevará el nivel 
plasmático de FVIII en 2% aprox.  

�  La vida media es alrededor de 8 a 12 
horas.  

� Debe  verificarse la dosis calculada 
midiendo el nivel de factor del 
paciente. 



FACTOR VIII 
�  La fórmula para calcular la dosis para el 

FVIII es multiplicar: 

 
� Peso x (factor deseado - Factor pac) X 

0.5 

� Ejemplo: 45 kg x 40 (% de nivel 
deseado) x 0.5 = 900 unidades de FVIII 



FACTOR VIII 

� El FVIII debe infundirse lentamente 
por vía intravenosa (IV), a una tasa 
que no exceda 3 mL por minuto en 
adultos y 100 unidades por minuto en 
niños pequeños.  

� Siempre administre el contenido total 
de cada ampolleta de FVIII, aún si se 
excede la dosis calculada.  



Opciones disponibles para el tratamiento 
de una persona con deficiencia de FIX 

(hemofilia B) 

Concentrados de FIX 
� El concentrado de FIX liofilizado, tratado 

con calor y preparado comercialmente a 
partir de plasma se distribuye bajo una 
gran variedad de marcas.  

�  Tenemos productos purificados y 
recombinantes. 



FACTOR IX 

�  La vida media es alrededor de 12 a 24 
horas.  

�  La fórmula para calcular la dosis para el 
IX es multiplicar: 

� Peso x (factor deseado - Fact pac) 
� Ejemplo: 45 kg x 40 (% de nivel 

deseado)  



� Crioprecipitado 
� No debe usarse crioprecipitado para el 

tratamiento de la hemofilia A. No se 
recomiendan las preparaciones 
normales de crioprecipitado porque no 
han sido inactivadas viralmente. El 
contenido promedio de FVIII por bolsa 
es de 60-100 unidades. 



DESMOPRESINA 

� Desmopresina (DDAVP) 
�  La desmopresina, un vasoconstrictor 

análogo  sintético es útil en el 
tratamiento de personas con hemofilia 
leve que tienen un nivel de FVIII > de 
5%. 



ANTIBRINOLITICOS SINTETICOS 

�  El ácido epsilón-aminocaproico (AEAC) 
es un agente antifibrinolítico que puede 
usarse junto con productos de FVIII para 
trabajos dentales invasores o para el 
tratamiento de hemorragias bucales.  

�  No se recomienda para el tratamiento de 
hemorragias renales. 

�  La dosis es de 50-100 mg/kg (máximo 6 
gramos), cada cuatro a seis horas, durante 
siete a diez días (máximo 24 gramos en 24 
horas). 



ANTIFIBRINOLITICOS SINTETICOS 

� El ácido tranexámico (ATEC ó AT).- 
�   Por lo general se requiere una dosis 

oral de 25 mg/kg cada 8 horas durante 
10 días para inhibir la fibrinólisis y 
permitir la cicatrización de heridas.  

� El ácido tranexámico podría preferirse 
puesto que se requiere una dosis menor 
y podría ser menos costoso que el 
AEAC. 











Hemorragia intracraneal 

�  La hemorragia, ya sea dentro del cráneo o 
del canal espinal, daña gravemente los 
tejidos del sistema nervioso: el hematoma 
en rápida expansión comprime y daña los 
tejidos.  

�  Incrementar de inmediato la concentración 
de factor de coagulación, aun antes de que 
se documente la hemorragia mediante 
estudios de imágenes, tales como una 
tomografía computarizada (CT scan, en 
inglés). 



Hemorragia intracraneal 
 
La ubicación de la hemorragia intracraneal 

del SNC puede ser: 
§  subdural, epidural o intraparenquimatosa. 

� En todos los casos puede deteriorarse 
rápidamente la función cerebral, 
presentarse inflamación cerebral y, en 
las circunstancias más extremas, 
producirse  una hernia en el tronco 
encefálico y una muerte rápida. 



Hematoma espinal 

�  La cirugía de descompresión por 
laminectomía podría ser necesaria a 
cualquier edad para el tratamiento de 
hematomas que oprimen la médula 
espinal.  

�  La terapia con CFC hasta alcanzar 
concentraciones fisiológicas normales 
podrían evitar la necesidad de una 
neurocirugía 



Hemorragia traqueal 

� El tiempo entre el momento en que 
ocurre la lesión y en el que la traquea se 
comprime podría ser largo, en algunos 
casos muchas horas. 

� Una lesión grave del cuello o una  
hemorragia retrofaríngea provocada 
por intervenciones quirúrgicas dentales 
u orales podría desembocar en un 
hematoma disecante del plano facial. 



Hemorragia gastrointestinal 
�  Hay un amplio espectro de hemorragias 

esofágicas y gastrointestinales (GI). Un 
estudio de 41 episodios hemorrágicos 
gastrointestinales, realizado en una 
institución durante un lapso de 10 años, 
determinó úlcera duodenal (22%) y gastritis 
(14%) como las causas mas comunes [21].  

�  El síndrome Mallory-Weiss también se 
ha citado como causa de hemorragias del 
tracto GI superior en pacientes con 
hemofilia [22]. 



Perforación de un órgano o hematoma 
capsular de una víscera abdominal 
� Con frecuencia se cita un traumatismo 

abdominal contuso como causa de la 
evolución de una hemorragia 
intraperitoneal con riesgo de pérdida 
de sangre masiva y aun exangüe.  

� No obstante, se ha informado de 
casos de hemorragia en el interior de 
una víscera que evoluciona hasta la 
perforación del  órgano sin que haya un 
historial de traumatismo [26, 27]. 



Síndrome compartimental y 
compresión de nervios 
�  Las lesiones que predisponen a esta 

situación incluyen traumatismo contuso, 
canalización arterial con hemorragia 
iatrogénica debida a la punción y 
perforación de venas grandes al 
intentarse la punción venosa. 

�  la intervención quirúrgica mediante 
fasciotomía podría ser la única 
manera de preservar la función de la 
extremidad. 



Emergencias oftalmológicas 

� Si una persona presenta sangre en la 
cámara anterior del ojo o humor vítreo 
constituye una situación oftalmológica 
de emergencia. 

� El glaucoma hemorrágico. 
� Elevar al 100%. 









Recomendaciones en 
emergencias 

� Consulte al centro de tratamiento de 
hemofilia para recomendaciones 
adicionales una vez que el paciente se haya 
estabilizado. 

� Debe evitarse el uso de medicamentos que 
afecten la funcion plaquetaria, 
particularmente el ASA y las drogas anti-
inflamatorias no esteroides (AINE), excepto 
ciertos inhibidores COX-2. 

� El uso de analgesicos como paracetamol o 
acetaminofen es una alternativa segura 



PROFILAXIS 

� Se ha demostrado que el reemplazo 
profilactico de factor de coagulacion resulta 
util incluso cuando los niveles de factor no 
logran mantenerse por sobre 1 UI/dl en todo 
momento 



�  La profilaxis previene las 
hemorragias y la destruccion de las 
articulaciones y es el objetivo de los 
tratamientos destinados a preservar 
las funciones musculo-esqueleticas 
normales. (Nivel 2) 



�  La profilaxis no revierte el daño articular 
establecido; no obstante, disminuye la 
frecuencia de las hemorragias y puede 
retrasar la progresion de la enfermedad 
articular y mejorar la calidad de vida. 





Dosis al inicio de la profilaxis 
�  Régimen de dosis altas (Malmo): 

�  25 a 40 U/Kg, iniciando a la edad de 1 a 2 años, 
independiente de la historia de sangrados 

�  Régimen de dosis intermedias (Holandes): 
�  15 a 25 U/Kg, 2 a 3 veces por semana iniciando 

después de la 1 hemartrosis 
�  Régimen de reducción de intensidad (Canada): 

�  50 U/Kg semanal, aumentando la frecuencia a 30 U/Kg 
2 veces por semana y a 25 U/Kg interdiario dependiendo 
de la frecuencia de sangrados  

Nilson IM, J Intern Med 1992; 232: 25-32 
Fischer K, Haemophilia 2002; 8: 753-60 

Feldman BM, J Thromb Haemost 2006; 4: 1228-36 



Actividad física 

�  Niños y adolescentes con actividad física 
vigorosa: 
�  El factor debe aumentarse a niveles no hemofilicos 

(>50%) 
�  Algunos pacientes pueden presentar un aumento de la 

frecuencia de sangrados al iniciar la profilaxis debido a 
un aumento en la actividad 

�  En adultos la actividad física generalmente esta 
limitada por artrofibrosis, cicatrices de la capsula 
articular y la sinovia por hemartrosis repetidas 
�  Los episodios de sangrado se disminuyen debido a la 

disminución de la actividad 



Profilaxis Individualizada: 

�  Seleccionar el concentrado  
�  Determinar la dosis y la frecuencia 
�  Variables a tener en cuenta: 

�  Rata de sangrados anual         - Dolor 
�  Incapacidad funcional   -Calidad de vida 
�  Nivel de factor VIII 
�  Farmacocinética 

○  Nivel pico 
○  Área bajo la curva  
○  Endogenos trombina potencial  



Profilaxis Individualizada: 

�  Metas del paciente en profilaxis: 
�  Participación en deportes 
�  Asistencia al colegio 
�  Grado 
�  Trabajo estable 
�  Detener el deterioro de las articulaciones 

comprometidas 



  
�  Dosis en cada paciente tener en cuenta: 

�  Farmacocinética  
�  Fenotipo  
�  Presencia de articulaciones blanco 
�  Edad 
�  Índice de masa corporal 
�  Actividad física 
�  Limitaciones económicas 
�  Culturales  



  
�  Una vez se inicia la profilaxis: 

�  Monitorización por un centro de hemofilia 
�  Enfermera, Fisioterapia, Trabajo Social 
�  Seguimiento estrecho: Telefónico 
�  Controles en el centro: Anuales  



TALLERES DE AUTOINFUSION 















Esperanza de vida de una persona con hemofilia 
y la economía de un país 



Personas con hemofilia en países con PIB más bajo tienen una 
esperanza de vida más alta si existe un programa nacional para el 
cuidado de la hemofilia (centros de tratamiento de hemofilia o 
CTH) 




