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RESUMEN

La hemofilia es una enfermedad genética
relacionada con el cromosoma X vy
consiste en la dificultad de la sangre para
coagularse adecuadamente.

Se caracteriza por la aparicion de
hemorragias internas y externas debido a
la deficiencia parcial de una proteina
coagulante denominada globulina
antihemofilica (factor de coagulacion).

EL PATRON DE HERENCIA EN LA HEMOFILIA
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a) Una mujer portadora del gen de la hemofilia, transmite el
cromosoma X afectado, con la posibilidad de que la mitad de sus
hijos puedan ser afectados (un varén sano y otro con hemofilia, una
hija portadora y otra no portadora).
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b) Las hijas de hemofilicos son siempre
portadoras, puesto que sdlo heredan el

M cromosoma X afectado del padre. Ningin
varén es afectado puesto que heredan
el cromosoma Y del padre.
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. @ ¢) En la unidn de padre hemofilico
xY X x y madre portadora (X+X), pueden

haber hijas portadoras, hijos
hemofilicos e hijas hemofilicas.
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Fuente: http://www.gabigarchada.com/registro
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INTRODUCCION.

Los factores de coagulacion son un
grupo de proteinas responsables de
activar el proceso de coagulacién. Hay
identificados 13 factores (I, Il,..., XIII. El
factor IV no ha sido asignado).

Los factores de coagulacion actuan en
cascada, es decir, uno activa al
siguiente; si se es deficitario de un factor,
no se produce la coagulacion o se
retrasa mucho.

Cuando hay carencia o déficit de algun
factor de coagulacién, la sangre tarda
mas tiempo en formar el coagulo v,
aunque llegue a formarse, no es
consistente y no se forma un buen tapén
para detener la hemorragia, por tanto, en
los hemofilicos graves, incluso pequenas
heridas pueden originar abundantes y
mortales pérdidas de sangre. También
existe hemartrosis, pues en ellas no se
encuentra factor tisular, que es el
desencadenante de la via extrinseca de
la coagulacion.

Hay tres variedades de hemofilia: la
hemofilia A, cuando hay un déficit del
factor VIII, la hemofilia B, cuando hay un
déficit del factor IX, y la C, que es el
déficit del factor XI.

Sintomas.

Las hemorragias mas graves son las que
se producen en articulaciones, cerebro,
ojo, lengua, garganta, rinones,
hemorragias digestivas, genitales, etc.

La manifestacion clinica mas frecuente
en los hemofilicos es la hemartrosis,
sangrado intraarticular que afecta
especialmente a las articulaciones de un
solo eje como la rodilla, el codo o el
tobillo. Si se produce una hemartrosis en
repetidas ocasiones en una articulacion,
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se origina una deformidad y atrofia
muscular llamada Artropatia hemofilica.

Causas.

Tanto los hombres como las mujeres
tienen 23 pares de cromosomas. Las
mujeres tienen dos cromosomas X,
mientras que los hombres tienen un
cromosoma X un cromosoma Y.

La hemcofilia es un trastorno genético
ligado al cromosoma X, lo que significa
que lo transmiten las madres a sus hijos
de sexo masculino a través del
cromosoma X. Si una madre es
portadora del gen de la hemofilia en uno
de sus cromosomas X, cada uno de sus
hijos de sexo masculino tendra un 50%
de probabilidades de padecer hemofilia.

Para que una mujer padezca hemofilia
tiene que recibir un cromosoma X que
contenga el gen de la hemofilia de su
padre, lo que significa que este debera
estar afectado por esta enfermedad, asi
como un cromosoma X que contenga el
gen de la hemofilia de su madre, que
sera portadora de la enfermedad.

Tratamiento.

En la actualidad ningun tratamiento
curativo disponible y lo unico que se
puede hacer es corregir la tendencia
hemorragica administrando por via
intravenosa el factor de coagulacion que
falta, el factor VIII o el IX. El tratamiento
profilactico se aplica a enfermos con
deficiencia grave (factor VIl o IX inferior
al 1%) para evitar la aparicion de
artropatia secundaria a las hemartrosis
repetidas.

Se empieza en los primeros anos de vida
y consiste en la administracion de tres
dosis semanales en hemofilia A y dos
dosis en hemcfilia B para mantener

niveles minimos superiores al 1-2% de
forma permanente. Las dosis oscilan
entre 30 y 50 Ul por kg de peso.
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