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caso clínico / clinic case
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Resumen

La hemofilia es una enfermedad hemorrágica hereditaria caracterizada por la deficiencia 
funcional o cuantitativa del factor VIII (hemofilia A) o del factor IX (hemofilia B) de la 
coagulación. El diagnóstico de la hemofilia es eminentemente clínico; situación clave que 
ofrece una ventana de oportunidad para que el médico de primer nivel de atención esta-
blezca un diagnóstico oportuno y eficiente. Los datos clínicos de los dos tipos de hemofilia 
son sustancialmente idénticos y varían solo en relación con el grado de la deficiencia. 
En este trabajo se describe un caso de un recién nacido que presentó un hematoma como 
consecuencia de una venopunción. El paciente presentó prolongación en el tiempo parcial 
de tromboplastina y una disminución del Factor VIII de la coagulación, confirmándose el 
diagnóstico de hemofilia A. Se inició tratamiento con factor VIII recombinante y el paciente 
presentó una gran mejoría de cuadro clínico. 
Este trabajo tiene como objetivo alertar al cuerpo médico sobre la importancia de conside-
rar esta enfermedad dentro del diagnóstico diferencial en los síndromes hemorrágicos del 
recién nacido, incluso sin la existencia de antecedentes familiares. 
El tratamiento apropiado generará un impacto positivo en la salud de los pacientes y su 
familia, reduciendo con ello las complicaciones, costos por hospitalización y muerte.
Palabras clave: Coagulación sanguínea, factor VIII, hemofilia A, neonatos, hemo-
rragia, hematoma.
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INTRODUCCIÓN

Las hemofilias son enfermedades genéticas 
que alteran la coagulación de la sangre y 
constituyen un desorden recesivo ligado al 
cromosoma X (1). Las hemofilias más cono-
cidas son las que se expresan por defecto en 
los factores de la coagulación VIII (hemofilia 
A) o IX (hemofilia B) y presentan una inci-
dencia de 1:5 000 niños nacidos vivos (2). 

La hemofilia A es clínicamente similar a la 
hemofilia B, debido a que los dos factores 
participan en el mismo paso de formación 
del filamento de fibrina (2, 3). Los factores 
VIII y IX tienen un rol fundamental en la 
coagulación de la sangre participando en la 
generación adecuada de la trombina (figura 
1). En ausencia del factor VIII o factor IX se 
produciría sangrado, debido a que la sola 
actividad del factor Xa es insuficiente para 
mantener la hemostasia (2, 4).

El cuadro clínico de la hemofilia A se carac-
teriza por sangrados recurrentes, especial-
mente en las articulaciones (hemartrosis) y 
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músculos (hematomas), y en casos más gra-
ves, hemorragias internas y afecciones del 
sistema nervioso central (5). La frecuencia 
y la gravedad del sangrado en la hemofilia 
generalmente se correlaciona con el nivel o 
la actividad del factor de coagulación (VIII 
o IX) en el plasma y es clasificada como: se-
vera (<0,01 UI/ml o <1 %), moderada (0,01- 
0,05 UI/ml o 1-5 %) y leve (0,05-0,40 UI/ml o 
5 % - 40 %) (5). 

Este artículo describe un caso de hemofilia 
A neonatal, y enfatizamos en la importan-
cia de considerar esta enfermedad dentro 
del diagnóstico diferencial en los síndromes 
hemorrágicos del recién nacido; incluso sin 
la existencia de antecedentes familiares de 
primer grado. 

Presentación del caso

Se trata de un paciente de 25 días de naci-
do, sexo masculino, producto del séptimo 
embarazo con nacimiento a término, proce-
dente de Sincelejo (Colombia), que consultó 
por un cuadro clínico de 7 días de evolu-
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ción, consistente en eritema umbilical, ede-
ma y secreciones purulentas malolientes. 
Se hospitalizó con diagnóstico de onfalitis 
y se inició tratamiento antibiótico con oxa-
cilina intravenosa. Como consecuencia de 
la venopunción, el paciente desarrolló un 
hematoma persistente. Los exámenes de la-
boratorio de la química sanguínea se encon-
traron normales, a excepción del tiempo de 
tromboplastina tisular (TPT), que resulto ser 
>120 segundos.

De acuerdo con estos resultados de labora-
torio, el paciente es remitido e ingresado al 
servicio de Urgencias del Hospital Infantil 
Napoleón Franco Pareja de la ciudad de 
Cartagena (Colombia). 

En el examen físico se encontró un paciente 
en aceptables condiciones generales. Como 
hallazgo relevante se encontró un hemato-
ma de 2 cm de diámetro en el tercio distal 
del antebrazo izquierdo (figura 2) y con es-
casa secreción purulenta en el ombligo. 

El paciente fue hospitalizado y se manejó 
con cefotaxima y vancomicina. 

El análisis de los resultados de laboratorio 
en este periodo revelaron: una anemia de 
tipo normocítica, prolongación en el TPT: 
69,2 (rango normal 30-40 seg) y solo una 
disminución del factor VIII de la coagula-
ción: 1% (rango normal 50-150 %), confir-
mándose, de esta forma, el diagnóstico de 
hemofilia A. Se suspendió la antibióticote-
rapia, se inició tratamiento con factor VIII 
recombinante y se trasfundió con glóbulos 
rojos empacados para mejorar los niveles 
de hemoglobina. 

El paciente presentó una significativa me-
joría de cuadro clínico con resolución del 
hematoma. Se le ordenó el alta médica y 

seguimiento por el servicio de hemato-on-
cología-pediátrica. 

Fuente: propia de autores.

Figura 1. Participación del factor VIII y IX en la 
coagulación sanguínea. Los factores IX y VIII ac-
tivan al factor X, que favorece la generación de 
trombina. La trombina generada es capaz de ac-
tivar el factor VIII y el factor IX. La hemofilia se 
produce por defecto o ausencia de los factores 
VIII o IX, y esto ocasiona problemas en la coagu-
lación de la sangre.

Fuente: propia de autores.

Figura 2. Formación de hematoma después de 
la venopunción en el recién nacido con Hemo-

filia.
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DISCUSIÓN

La hemofilias son trastornos hemorrágicos 
hereditarios y se diagnostican frecuente-
mente a partir de los tres años de edad y 
muy pocas veces se manifiestan en el perio-
do neonatal (6). La hemofilia en el período 
neonatal supone un reto clínico de gran 
relevancia; el trauma del proceso de parto, 
la circuncisión, las inyecciones y las pun-
ciones en el talón someten al paciente a un 
estrés adicional (7). En este reporte de caso 
la hemofilia se manifestó como consecuen-
cia de la realización de la venopunción rea-
lizada como tratamiento antibiótico de una 
onfalitis.

Teniendo en cuenta lo anterior, en nuestro 
paciente se sospecha de hemofilia por el 
sangrado persistente, referido por los fami-
liares, y la formación del hematoma en la 
extremidad respectiva. 

Estudios de cohorte recientes sugieren que 
el 15 a 33% de los casos pueden presentar 
manifestaciones hemorrágicas durante el 
primer mes de vida (8). 

Es importante investigar la hemofilia y otros 
trastornos hemorrágicos hereditarios en neo-
natos y lactantes que presenten un sangrado 
anormal. Desafortunadamente, la literatura 
reporta que los retrasos en el diagnóstico son 
comunes en estas condiciones (9). 

Aproximadamente el 30 % de todos los ca-
sos de hemofilia se produce en ausencia de 
una historia familiar positiva, y por lo tanto 
puede pasar desapercibida al nacer. En esta 
situación, se necesita de una alta sospecha 
clínica con el fin de facilitar la investigación 
y el tratamiento adecuado en este grupo 
de edad (6). Muchos de estos casos surgen 
como consecuencia de una nueva mutación, 

y puede no haber antecedentes personales 
de problemas de sangrado.

En ausencia de antecedentes familiares, 
como sucedió en nuestro paciente, el diag-
nóstico de la deficiencia del factor VIII se 
hace generalmente después de un episodio 
de sangrado, 18-54 % de los que se produ-
cen durante el primer mes de vida (10). Por 
ello es importante que los recién nacidos 
que presentan signos de sangrado anormal 
sean debidamente investigados para confir-
mar la presencia de trastornos hemorrágicos 
hereditarios como la hemofilia y que estas 
investigaciones incluya no solo las pruebas 
de detección de referencia de la coagulación 
(TP, TPT), sino también los ensayos adecua-
dos de medición de niveles de factores de 
coagulación (11).

Los factores de coagulación en el recién na-
cido no atraviesan la placenta y se sinteti-
zan en el feto desde las primeras etapas de 
desarrollo (12). A pesar de esto, el sistema 
hemostático neonatal es fisiológicamente 
inmaduro al nacer, lo cual afecta los niveles 
de proteínas procoagulantes y puede refle-
jarse en la prolongación de los parámetros 
de referencia de la coagulación. Por lo ge-
neral se recomienda que los laboratorios 
de procesamiento de un gran número de 
muestras de recién nacidos obtengan sus 
propios rangos de referencia locales. En la 
práctica, esto puede no ser factible, y puede 
ser necesario el uso de los rangos normales 
publicados; sin embargo, estos deben ser in-
terpretados con cuidado (13).

Reportes de casos publicados, tanto en el 
pasado y más recientemente, sugieren que a 
menudo existe una falta de reconocimiento 
de los sangrados anormales y que las inves-
tigaciones adecuadas a menudo se retrasan 
o se malinterpretan; lo que inevitablemente 
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da lugar a una incapacidad para manejar 
estos casos apropiadamente (9). Lo anterior 
podría explicarse también debido a que el 
patrón de sangrado observado en los recién 
nacidos con hemofilia es muy diferente al 
que normalmente se presenta en los niños 
mayores, en los que predominan las hemo-
rragias en músculos y articulaciones (6). 

El diagnóstico rápido y oportuno es impor-
tante porque en las hemofilias graves neo-
natales existe un riesgo elevado de sangra-
do intracraneal y extracraneal que puede 
comprometer la vida del paciente (14). Las 
hemorragias intracraneales (HIC) durante el 
período neonatal afectan a un 3,5-4,0 % de 
todos los niños con hemofilia en países con 
un buen nivel de atención de la salud (15). 
En el paciente reportado, el diagnóstico y 
tratamiento oportuno lograron evitar hasta 
el momento la severidad de la enfermedad.
 
El tratamiento actual indicado para la pre-
vención o el manejo de hemofilia A y B en 
recién nacidos consiste en el uso de factor 
VIII y factor IX recombinantes, respectiva-
mente (16-18). Esto se fundamenta sobre 
la probabilidad de que estos productos se 
asocian con menor riesgo de transmitir in-
fecciones virales. Los factores recombinan-
tes no están ampliamente disponibles en 
algunos centros hospitalarios. Esto pone de 
relieve nuevamente la importancia de una 
buena comunicación entre los grupos de 
especialistas en la gestión para asegurar el 
suministro del producto, en el caso de que 
una madre embarazada se encuentre en un 
sitio distante al centro de atención del pa-
ciente hemofílico.

Es importante resaltar que en un bebé de 
sexo masculino, con un historial familiar 
de hemofilia, es recomendable obtener una 

muestra de sangre del cordón umbilical 
para la detección de los niveles de los fac-
tores de coagulación (16). Por otro lado, la 
administración profiláctica de vitamina K 
por vía intramuscular en recién nacidos se 
debe retrasar hasta que el diagnóstico de la 
hemofilia se descarte en pacientes con an-
tecedentes familiares positivos (6). El diag-
nóstico también se puede hacer en forma 
prenatal entre la 9ª y la 11ª semana del em-
barazo mediante una muestra del velo co-
riónico o de una muestra de sangre fetal en 
una etapa posterior (18 semanas o más de 
embarazo) (6). 

Finalmente, la hemofilia debe considerarse 
dentro del diagnóstico diferencial en las al-
teraciones hemorrágicas del recién nacido, 
incluso sin la existencia de antecedentes fa-
miliares. Los pacientes con hemofilia deben 
ser tratados en centros de hemofilia y/o hos-
pitales de segundo y tercer nivel que cuen-
ten con profesionales expertos integrados 
en un equipo multidisciplinario. El apoyo 
de las asociaciones nacionales e interna-
cionales de hemofílicos, sumado al trabajo 
conjunto del personal de salud y familiares, 
son suficientes para superar esta enferme-
dad en etapas tempranas, incluso en el am-
biente de desamparo de muchas familias 
colombianas.
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