Revista Cubana de Hematologia, Inmunologia y Hemoterapia. 2017; 36 (Suplemento).

Caracteristicas clinico-epidemioldgicas de la hemofilia en la provincia de Cienfuegos. 2016 «

Garcia-Sanchez D, Rodriguez-Jorge BL, Aguilar-Lezcano L, Diaz-Ceballos JC, Santacruz-
Leonard ME, Pérez-Toledo L

Hospital Pediatrico Paquito Gonzalez Cueto, Cienfuegos, Cuba.

Email: dumeivygs@hosped.cfg.sld.cu

RESUMEN

Las hemofilias A y B son graves deficiencias congeénitas de factores de la coagulacion, ambas
enfermedades son indistinguibles en relacion con la herencia y el comportamiento clinico. Se
realizd un estudio descriptivo y retrospectivo de todos los pacientes pediatricos con diagndstico
de hemofilia en Cienfuegos, con el objetivo de describir las caracteristicas clinico-
epidemiologicas de la enfermedad en la provincia en el periodo de enero a diciembre de
2016.Como variables de estudio se consideraron la edad al diagnéstico, antecedentes patolégicos
familiares, manifestaciones clinicas al debut, tipo, severidad y tratamientos empleados. Se
incluyeron nueve pacientes, donde solamente dos presentaron diagnostico de hemofilia B. Como
dato més relevante se encontr6 que no hay antecedentes familiares de hemofilia en ningun caso,
motivo por el cual no existi6 diagnostico prenatal. La mayoria de los pacientes fueron
diagnosticados antes del primer afio de edad siendo la presencia de hematomas el principal
motivo de la consulta inicial. Solo se detectd un caso con deficiencia severa de factor ocho y a
pesar de que predominaron los sangramientos musculo-esqueléticos la incidencia de artropatia
cronica fue baja. El conocimiento de las caracteristicas clinico epidemioldgicas de la hemofilia en
Cienfuegos permitié acciones de salud individualizadas para evitar complicaciones a corto y

largo plazo.
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INTRODUCCION

Las hemofilias son los trastornos congénitos mas frecuentes de la coagulacion. Se consideran
trastornos hereditarios ligados al cromosoma X, determinado una ausencia, una disminucion o un
defectuoso funcionamiento (trastornos cualitativos o cuantitativos) de los factores VIII y IX,
correspondiendo a las hemofilias A y B, respectivamente. EI 80 % de las hemofilias son del tipo
A. La tasa es de uno por cada 5 000 a 10 000 varones nacidos y afecta a todas las etnias sin

ninguna distincion.

OBJETIVO

Describir las caracteristicas clinico-epidemioldgicas de la hemofilia en la provincia.
MATERIALES Y METODO

Se realiz6 un estudio descriptivo, longitudinal y retrospectivo con el total de pacientes pediatricos
hemofilicos en el Hospital Paquito Gonzéalez Cueto de Cienfuegos, en el periodo comprendido

entre enero 2016 a diciembre del mismo afio.
Descripcion del universo, poblacion y muestra: quedé conformada por 9 pacientes.
Los datos se obtuvieron de las historias clinicas y microhistorias hematoldgicas.

Variables: Se analizaron las variables edad al diagndstico, antecedentes patoldgicos familiares,

manifestaciones clinicas al debut, tipo de hemofilia, severidad y tratamientos empleados.
RESULTADOS

Se analizaron un total de 9 pacientes, 8 con hemofilia A y uno, B. No se pudieron comprobar
antecedentes patoldgicos familiares de hemofilia, este dato resulta muy peculiar y no coincide
con la bibliografia sobre el tema que plantea que solamente del 20-30 % de los hemofilicos no

tienen en su familia miembros afectados previamente.

.
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En el 30-40 % de las familias se presenta por primera vez un hombre afectado, lo que se
denomina caso esporadico. Esto puede ocurrir por mutacién de novo o madre portadora, pero se
ha mantenido de manera silente, una nueva mutacion en el espermatozoide que dio origen a la
madre y ella, a su vez, lo trasmite al hijo.! Predomind el diagndstico en edades inferiores al
primer afio, realizdndose en 6 del total de casos con sangramientos, fundamentalmente de piel en
forma de hematomas,3 pacientes debutaron por encima de un afio con sangramientos articulares a

traumas de moderada intensidad.

En la etapa de lactante pueden aparecer hematomas submucosos por brotes dentarios, hematomas
por laceraciones de las encias y relacionados con la manipulacion del bebé por los adultos que lo
rodean, haciendo, en muchos casos, sospechar la violencia familiar. Las equimosis y los
hematomas se incrementan entre el primero y el tercer afio de vida, cuando se inicia la
deambulacion. Las hemartrosis son caracteristicas de las hemofilias, siendo la manifestaciéon mas

frecuente en estos pacientes.?

En la clasificacion de la enfermedad se detectaron siete pacientes con deficiencia moderada de
factor, uno con deficiencia grave y uno leve, esto se relaciond directamente con las

manifestaciones clinicas en el 100 % de los casos.

Predominaron las manifestaciones musculo - esqueléticas durante la evolucion de la enfermedad
en todos los casos; sin embargo, se registrd artropatia cronica en un paciente. Se observaron otras
manifestaciones clinicas entre las que destacaron por su gravedad el sangramiento digestivo y la

hematuria.

La gravedad de las manifestaciones clinicas depende del nivel de actividad del factor en el
plasma: Los casos graves tienen menos del 1 % (1 u/dL) de actividad normal, los moderados
entre 1-5 % (1-5 u/dL) y en los casos leves de 6-30 % (6-30 u/dL).?

Como opciones terapéuticas se emplearon los concentrados de factor VIII y factor 1X, ningln
paciente recibi¢ terapia transfusional en el afio de estudio y no fue necesario emplear concentrado

de factor VII activado ya que no se demostré la presencia de inhibidores.

-
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A partir de la década del 80, en el Instituto de Hematologia, Inmunologia y Hemoterapia se creo6

un grupo de trabajo para la atencion de estos pacientes, formado por especialistas en hematologia,
ortopedia, técnicos de laboratorio y psicologos. De forma paulatina se incorporaron otras
especialidades y en la actualidad se consta con un Programa Nacional de Atencién Integral al
Hemofilico con participacion de un equipo multidisciplinario de trabajo.*

En la provincia de Cienfuegos se logro, hace ya varios afos, establecer la cooperacion de
multiples especialistas en el tratamiento integral del paciente con hemofilia, gracias a lo cual se

pudo caracterizar la enfermedad y prevenir complicaciones agudas y cronicas.®
CONCLUSIONES

1) Predomind el diagnostico postnatal y en menores de un afio de edad.
2) Fue maés frecuente la hemofilia A moderada.

3) Se presentd baja incidencia de complicaciones
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