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Resumen

La hemofilia es una enfermedad hemorrdgica hereditaria caracterizada por la deficiencia
funcional o cuantitativa del factor VIII (hemofilia A) o del factor IX (hemofilia B) de la
coagulacion. El diagndstico de la hemofilia es eminentemente clinico; situacion clave que
ofrece una ventana de oportunidad para que el médico de primer nivel de atencion esta-
blezca un diagndstico oportuno y eficiente. Los datos clinicos de los dos tipos de hemofilia
son sustancialmente idénticos y varian solo en relacién con el grado de la deficiencia.

En este trabajo se describe un caso de un recién nacido que presenté un hematoma como
consecuencia de una venopuncion. El paciente presento prolongacion en el tiempo parcial
de tromboplastina y una disminucién del Factor VIII de la coagulacion, confirmdndose el
diagnéstico de hemofilia A. Se inicid tratamiento con factor VIII recombinante y el paciente
presentd una gran mejoria de cuadro clinico.

Este trabajo tiene como objetivo alertar al cuerpo médico sobre la importancia de conside-
rar esta enfermedad dentro del diagndstico diferencial en los sindromes hemorrdgicos del
recién nacido, incluso sin la existencia de antecedentes familiares.

El tratamiento apropiado generard un impacto positivo en la salud de los pacientes y su
familia, reduciendo con ello las complicaciones, costos por hospitalizacion y muerte.

Palabras clave: Coagulacion sanguinea, factor VIII, hemofilia A, neonatos, hemo-
rragia, hematoma.
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Abstract

Hemophilia is a hereditary bleeding disease characterized by functional or quantitative defi-
ciency of factor VIII (hemophilia A) or factor IX (hemophilia B) of coagulation. The diagnosis
of hemophilia is eminently clinical; key situation offers a window of opportunity for medical
staff in primary care to establish a timely and efficient diagnosis. Clinical data of the two
types of hemophilia are substantially identical and differ only in relation to the grade of
deficiency.

This work describes a case of a newborn who presented a hematoma as a consequence of veni-
puncture. The patient presented prolongation in partial thromboplastin time and decreased
coagulation factor VIII, confirming the diagnosis of hemophilia A. Treatment was initiated
with recombinant factor VIII and the patient had a clinical improvement.

This paper aims to alert the medical staff the importance of considering this disease in the dif-
ferential diagnosis of hemorrhagic syndromes in the newborn, even without a family history.
Appropriate treatment will generate a positive impact on the health of patients and their
families, thereby reducing complications, costs of hospitalization and death.

Keywords: Blood coagulation, factor viii, hemophilia A, neonates, bleeding, hema-

toma.

INTRODUCCION

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

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

El cuadro clinico de la hemofilia A se carac-

teriza por sangrados recurrentes, especial-
mente en las articulaciones (hemartrosis) y

140

musculos (hematomas), y en casos mas 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 coagulacion (VIII
0 IX) en el plasma y es clasificada como: se-
vera (<0,01 UI/ml o <1 %), moderada (0,01-
0,05 Ul/ml o 1-5 %) y leve (0,05-0,40 UI/ml o
5 % - 40 %) (5).

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

Presentacion del caso

Se trata de un paciente de 25 dias de naci-
do, sexo masculino, producto del séptimo
embarazo con nacimiento a término, proce-
dente de Sincelejo (Colombia), que consultd
por un cuadro clinico de 7 dias de evolu-
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cién, consistente en eritema umbilical, ede-
ma y secreciones purulentas malolientes.
Se hospitalizé con diagndstico de onfalitis
y se inici6 tratamiento antibidtico con oxa-
cilina intravenosa. Como consecuencia de
la venopuncion, el paciente desarrolldo un
hematoma persistente. Los examenes de la-
boratorio de la quimica sanguinea se encon-
traron normales, a excepcion 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
Napoleon Franco Pareja de la ciudad de
Cartagena (Colombia).

En el examen fisico se encontrd un paciente
en aceptables condiciones generales. Como
hallazgo relevante se encontré un hemato-
ma de 2 cm de didmetro en el tercio distal
del antebrazo izquierdo (figura 2) y con es-
casa secrecion purulenta en el ombligo.

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

El andlisis de los resultados de laboratorio
en este periodo revelaron: una anemia de
tipo normocitica, prolongacién en el TPT:
69,2 (rango normal 30-40 seg) y solo una
disminucion del factor VIII de la coagula-
cion: 1% (rango normal 50-150 %), confir-
mandose, de esta forma, el diagndstico de
hemofilia A. Se suspendi6 la antibioticote-
rapia, se inicié tratamiento con factor VIII
recombinante y se trasfundio con globulos
rojos empacados para mejorar los niveles
de hemoglobina.

El paciente presenté una significativa me-

joria de cuadro clinico con resolucion del
hematoma. Se le ordeno el alta médica y
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seguimiento por el servicio de hemato-on-
cologia-pediatrica.

Factores

Lesion

Fuente: propia de autores.

Figura 1. Participacion del factor VIII y IX en la
coagulacién sanguinea. Los factores IX y VIII ac-
tivan al factor X, que favorece la generacion 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-
lacion de la sangre.

Fuente: propia de autores.

Figura 2. Formacion de hematoma después de
la venopuncion en el recién nacido con Hemo-
filia.
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DISCUSION

La hemofilias son trastornos hemorragicos
hereditarios y se diagnostican frecuente-
mente a partir de los tres afios de edad y
muy pocas veces se manifiestan en el perio-
do neonatal (6). La hemofilia en el periodo
neonatal supone un reto clinico de gran
relevancia; el trauma del proceso de parto,
la circuncisién, las inyecciones y las pun-
ciones en el talon someten al paciente a un
estrés adicional (7). En este reporte de caso
la hemofilia se manifestd como consecuen-
cia de la realizacion de la venopuncion rea-
lizada como tratamiento antibidtico 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 formacion del hematoma en la
extremidad respectiva.

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

Es importante investigar la hemofilia y otros
trastornos hemorragicos hereditarios en neo-
natos y lactantes que presenten un sangrado
anormal. Desafortunadamente, la literatura
reporta que los retrasos en el diagnostico 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
situacion, se necesita de una alta sospecha
clinica con el fin de facilitar la investigacion
y el tratamiento adecuado en este grupo
de edad (6). Muchos de estos casos surgen
como consecuencia de una nueva mutacion,
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y puede no haber antecedentes personales
de problemas de sangrado.

En ausencia de antecedentes familiares,
como sucedié en nuestro paciente, el diag-
nostico 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 hemorragicos
hereditarios como la hemofilia y que estas
investigaciones incluya no solo las pruebas
de deteccion de referencia de la coagulacion
(TP, TPT), sino también los ensayos adecua-
dos de medicion de niveles de factores de
coagulacion (11).

Los factores de coagulacion 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
hemostatico neonatal es fisiologicamente
inmaduro al nacer, lo cual afecta los niveles
de proteinas procoagulantes y puede refle-
jarse en la prolongacion de los parametros
de referencia de la coagulacion. Por lo ge-
neral se recomienda que los laboratorios
de procesamiento de un gran numero de
muestras de recién nacidos obtengan sus
propios rangos de referencia locales. En la
practica, 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 mas 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
podria explicarse también debido a que el
patron de sangrado observado en los recién
nacidos con hemofilia es muy diferente al
que normalmente se presenta en los nifios
mayores, en los que predominan las hemo-
rragias en musculos y articulaciones (6).

El diagnostico rapido 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
periodo neonatal afectan a un 3,5-4,0 % de
todos los nifios con hemofilia en paises con
un buen nivel de atencion de la salud (15).
En el paciente reportado, el diagndstico y
tratamiento oportuno lograron evitar hasta
el momento la severidad de la enfermedad.

El tratamiento actual indicado para la pre-
vencion 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 estan ampliamente disponibles en
algunos centros hospitalarios. Esto pone de
relieve nuevamente la importancia de una
buena comunicacién entre los grupos de
especialistas en la gestion para asegurar el
suministro del producto, en el caso de que
una madre embarazada se encuentre en un
sitio distante al centro de atencién del pa-
ciente hemofilico.

Es importante resaltar que en un bebé de

sexo masculino, con un historial familiar
de hemofilia, es recomendable obtener una
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muestra de sangre del cordéon umbilical
para la deteccion de los niveles de los fac-
tores de coagulacion (16). Por otro lado, la
administracion profildctica de vitamina K
por via intramuscular en recién nacidos se
debe retrasar hasta que el diagnostico de la
hemofilia se descarte en pacientes con an-
tecedentes familiares positivos (6). El diag-
nostico también se puede hacer en forma
prenatal entre la 9% y la 11° semana del em-
barazo mediante una muestra del velo co-
riénico o de una muestra de sangre fetal en
una etapa posterior (18 semanas o mas de
embarazo) (6).

Finalmente, la hemofilia debe considerarse
dentro del diagndstico diferencial en las al-
teraciones hemorragicas 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 hemofilicos, 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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Consideraciones éticas: Este estudio de caso cli-
nico se consider6 de riesgo minimo y cumplié
con las normas éticas para la investigacion en
humanos contempladas en la Resolucién 008430
de 1993 del Ministerio de Salud de Colombia.
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