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RESUMEN

La hemofilia es una enfermedad de la coagulacion crénica y hereditaria
producida por disminucion en los factores de coagulacion VIII o IX produciendo
hemofilia A o B. Produce hemorragias que condicionan la vida de los pacientes

y sus familias.

Aunque las mujeres principalmente son portadoras de esta enfermedad por estar
ligada al cromosoma X, pueden padecerla. El diagnéstico precoz de portadora
es fundamental para la prevencion primaria, esta dirigido a detectar trastornos

en la hemostasia y no solo a determinar la capacidad de transmitir la hemofilia.

En esta revisidn bibliografica se intentara unificar criterios para ampliar el
conocimiento en mujeres portadoras de hemofilia, conocer los sintomas de estas

mujeres e identificar las distintas opciones para ser madre.

La calidad de vida de este colectivo se ve afectada fisica y psicologicamente.
Ademas de presentar periodos menstruales prolongados y abundantes,
necesitan tratamiento sustitutivo al igual que los hemofilicos en determinadas
situaciones. A esto se suma un alto nivel de estrés por sentimiento de culpa y rol

de cuidadora cronica en aquellas con hijos hemofilicos.

Un diagnostico de hemofilia o portadora puede influir en la decision de tener
descendencia, la informacion acerca de las opciones en planificacion familiar y
en el diagnostico genético prenatal y preimplantacional es fundamental. La mujer
debe estar preparada para un embarazo desde su condicion de portadora y ante

el nacimiento de un hijo hemofilico.

La enfermeria juega un papel relevante en todas las etapas vitales de una

portadora, como fuente de informacion y apoyo en cada circunstancia.

Palabras clave: Hemofilia, portadoras, hemofilicas y asesoria genética.
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INTRODUCCION

La hemofilia es una enfermedad hemorragica crénica ligada al cromosoma X que
se caracteriza por déficit de factor de coagulacién VIII o factor de coagulacion IX,
produciendo hemofilia tipo A o B respectivamente A"®° | Se caracteriza por
sangrados ya sean espontaneos o por minimos traumas, principalmente en las
articulaciones que de forma repetida conducen a una artropatia afectando

seriamente la calidad de vida del paciente *.

Forma parte de las enfermedades raras, aquellas que se manifiestan en una
persona entre 2000. En el caso de la hemofilia A la incidencia es de 1/6.000 y en
el de la hemofilia B de 1/30.000. Se estima que 794.000 personas padecen dicha

enfermedad en el mundo y solo un 25% recibe el tratamiento adecuado 2.

El nivel de severidad de la patologia depende de la cantidad de factor de
coagulacion ausente, en condiciones normales deberia encontrarse entre el 50%
y el 150%, en hemofilia leve se localiza entre el 5% y el 30%, en moderada entre

el 1%y el 5% y en severa por debajo del 1%3 Anexoll,

La hemofilia es una patologia hereditaria que afecta mayoritariamente a los
hombres, las mujeres no suelen padecerla, pero es muy comin que puedan
transmitirla (mujer portadora). El riesgo hemorragico en portadoras es
inversamente proporcional a sus concentraciones de factores de coagulacion, en
la mayoria de los casos, los sintomas son comparables a los de la hemofilia leve,
pudiendo presentar mayor sangrado en la menstruacién y el parto 4. Es posible
gue la hemofilia aparezca en algunas familias que no tienen antecedentes de la
enfermedad, surge una mutacién genética espontanea o de mutacién novo. Este

tipo de casos conforman el 35% del total °.

Las portadoras han sido las grandes olvidadas a lo largo de la historia, a pesar
de ser un grupo muy numeroso, se estima que por cada paciente hemofilico hay
una media de cuatro portadoras . En la actualidad la atencién a la mujer
portadora es un programa de salud integral que se inicia en el momento del
diagnéstico, debe contar con apoyo psicolégico y social en todas las etapas de
la vida. La mujer portadora debe sentirse respaldada en todo momento por
equipos de atencion integral de la hemofilia que proporcionen toda la informacién

necesaria en cada una de las circunstancias .
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JUSTIFICACION

El fin principal de esta revision bibliografica sobre las mujeres portadoras de
hemofilia, es poner en conocimiento distintas caracteristicas sobre este poco

conocido colectivo.

Los grandes avances sobre el tratamiento de esta enfermedad y la eficacia de
los factores de coagulacion han permitido prestar una atencién integral al
paciente hemofilico y a su familia 7. A pesar de ello, la mujer portadora sigue
acudiendo al hospital en calidad de cuidadora de sus hijos o hermanos, y no

como pacientes de hemofilia en primera persona ©.

El diagnéstico de portadora de hemofilia debe realizarse precozmente, para

poder planificar las actuaciones.

Deben conocer todas las opciones que existen para ser madres, ser conscientes
de la posibilidad de tener un hijo hemofilico y la forma en la que deben afrontarlo

al tratarse de una enfermedad crénica.

Ademas, es necesario que estas mujeres conozcan los problemas de salud que
pueden derivarse de su condicidbn de portadoras, ya que no solo son las

transmisoras de la enfermedad.

El intercambio de informacion con otras personas que se encuentren en su
misma condicion, puede ser una herramienta fundamental para afrontar dudas y
sensaciones, rechazando en todo momento el “sentimiento de culpa”. Esto es

posible gracias a las Asociaciones de pacientes con Hemofilia.

El papel de enfermeria es imprescindible en la educacién para la salud, sus
recomendaciones van a estar presentes durante toda la vida de la mujer
portadora: el momento del diagndstico, asesoria genética, tratamiento de hijos

hemofilicos...

Asi esta revision bibliografica pretende ser de gran utilidad para aquellas mujeres
diagnosticadas como portadoras de hemofilia o hemofilicas a lo largo de su vida

y para el personal sanitario encargado de atender a este colectivo.
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OBJETIVOS
Los objetivos a lograr a través de la realizacion de esta revision bibliografica son:
Objetivo general:
- Ampliar el conocimiento sobre las mujeres portadoras de hemofilia.
Objetivos especificos:

Conocer los sintomas que pueden sufrir estas mujeres.

- ldentificar las alternativas que ofrece la asesoria genética en hemofilia.
- Conocer sus diversas opciones en planificacion familiar.

- Describir los cuidados de enfermeria a la mujer portadora durante el

embarazo y el parto.
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METODOLOGIA

El trabajo consiste en una revision bibliografica de articulos relacionados con las

mujeres portadoras de hemofilia.

Las bases de datos utilizadas para la busqueda de la bibliografia han sido:
Pubmed, Google Académico y Medline. Cabe destacar la gran utilidad de los
documentos publicados por la Federacién Mundial de la Hemofilia, la Federacion
Espafiola de la Hemofilia y la Real Fundacién Victoria Eugenia. Se recurrio a
libros, guias asistenciales y revistas cientificas relacionadas con hemofilia y

demas problemas de coagulacion.

La basqueda de informacion se ha realizado entre diciembre de 2020 y marzo
de 2021 de forma progresiva, comenzando con documentacion sobre la
enfermedad en general, utilizando palabras clave como: hemofilia,
coagulopatias, enfermeria, nurses, hemophilia... Después la busqueda fue mas
especifica y se utilizaron a mayores descriptores como: mujeres hemofilicas,

portadoras, embarazo en hemofilia, asesoria genética...
El operador boleano utilizado durante la busqueda ha sido el operador AND.

Los criterios de inclusién que se han tenido en cuenta en la busqueda de
informacion han sido en base a: el idioma, inglés o espafiol, el afio de
publicacion, eligiendo los mas actualizados y aquellos articulos que traten sobre

el tema de interés del trabajo.

Se descartaron datos que no guardaban relacion con el tema a tratar,

informaciones no contrastadas y documentos no publicados por fuentes fiables.

La seleccion de articulos se ha realizado en funcion del titulo y del resumen y
exclusivamente se ha leido el texto completo en aquellos que cumplian los

criterios de inclusion.
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DESARROLLO DEL TEMA

MUJERES PORTADORAS

1. Patrén de herencia

Los factores de coagulacién son todas aquellas proteinas de la sangre que
participan en la coagulaciébn sanguinea. Existen diversas enfermedades
derivadas de fallos en algunos elementos del proceso de coagulacion con origen

genético, entre ellas la hemofilia 8.

La informacion genética se encuentra localizada en unas estructuras llamadas
cromosomas, los genes que producen los factores de coagulacion que cuyo
déficit causa la hemofilia —FVIII (locus B27) y FIX (locus B28)- estan localizados

en el cromosoma X que forma parte del par 23 o cromosoma sexual °.

Segun la herencia ligada al cromosoma X, un paciente hemofilico varén no
tendra hijos varones afectados, mientras que todas sus hijas seran portadoras
obligatoriamente. Una mujer portadora tendra un riesgo, en cada embarazo, del
25% de tener una hija portadora, otro 25% de tener un varon hemofilico y el 50%
restante de tener un hijo o hija no afectados. Una mujer puede ser hemofilica si

su padre es hemofilico y su madre portadora.

Hombre sano y Hombre hemofilico Hombre hemofilico
mujer portadora y mujer sana y mujer portadora
XY | XX X Y X Y X X

| | |

XY XX XY XX XY XX XY XX XY XX XY XX

Sano Sana  Hemofilico Portadora Sano  Portadora  Sano  Portadora Sano  Hemofilica Hemofilico Portadora

Figura 1. Patron clasico de herencia ligada al sexo, en enfermedades ligadas al

cromosoma X.
Fuente: Google imagenes

Las mujeres reciben doble informacion genética para los genes contenidos en el

cromosoma X, una de origen paterno y otra de origen materno. En el embrién

-5-
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femenino se va a inactivar uno de los cromosomas X aleatoriamente, si el
cromosoma que es suprimido es el que tiene el gen anémalo F8 o F9, la célula
producira factor de coagulacién. Si el cromosoma con el gen normal es
suprimido, la célula no producira factor de coagulacién o el factor que produzca
no funcionard adecuadamente y la mujer portadora podra tener sintomatologia
hemorragica similar a la de un varon hemofilico leve o incluso moderado cuando

el nivel del factor de coagulacion es inferior al 50%.

Este fendmeno biologico fue descrito por Mary Lyon como “lyonizaciéon”, es un
proceso fisiolégico y nunca patoldgico, sin embargo, en una portadora de
hemofilia puede repercutir negativamente en los niveles del factor de

coagulacion 8.

Aproximadamente un tercio de las portadoras presentan sintomas hemorragicos:

Aparicion de hematomas mas facilmente.
- Hemorragias prolongadas después de cirugias.
- Hemorragias graves después de traumatismos.

- Periodos menstruales mas abundantes y prolongados y mas probabilidad

de necesitar un suplemento de hierro.
- Mas probabilidad de presentar hemorragia postparto.
2. Diagnoéstico de portadora

La hemofilia es una enfermedad poco prevalente pero la gravedad de los
sintomas y la incapacidad que provoca a lo largo de la vida, hace necesario el
diagnostico precoz de las personas que lo transmiten, para realizar una

prevencién primaria °.

El concepto de mujer portadora se conoce desde el siglo Xll, el médico hebreo
Moisés Maiménides determiné que una mujer que tenia hijos con problema de
sangrado y se volvia a casar, ninguno de los nuevos varones debia ser
circuncidado. Asi ademas de decirnos que la hemofilia es una enfermedad de

caracter hereditario, iba mas alla, determinada que la madre era la transmisora?°.

Actualmente, el primer paso en el estudio de posibles portadoras es la

elaboracién del arbol genealdgico, esto permite ubicar a las mujeres y valorar
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las probabilidades tedricas de ser portadoras Anexe !V,

Portadora obligada: Todas las hijas de un varon afectado de hemofilia, madres

mas de un hijo hemofilico (excepto por embarazo gemelar), mujeres con un hijo
hemofilico que ademas tengan antecedentes de otros varones hemofilicos por

via materna.

Portadoras posibles: Aquellas que pueden serlo por el arbol genealdgico pero

gue no existe certeza completa. Mujeres con un solo hijo hemofilico y sin
antecedentes familiares, todas las hijas de una mujer portadora obligada y todas

las mujeres con antecedentes familiares de hemofilia por via materna 6.

El segundo paso en el diagnéstico de mujeres portadoras es la medicion de los
niveles sanguineos de los factores de coagulacién, se trata de una prueba
de laboratorio que mide la cantidad de factor VIl o factor IX en la sangre. Es una
extraccion de sangre convencional que se realiza a todas las portadoras tanto

conocidas como probables.

El diagndstico definitivo debe realizarse, cuando sea posible, mediante estudios
de ADN que permitiran identificar el gen alterado. Se realizan con una extraccion
sanguinea convencional o de células bucales obtenidas mediante frotis o

cepillado de la mucosa bucal °.

La decisién de someterse a pruebas genéticas esté influenciada por la cultura de
cada familia, ademas de la accesibilidad de la realizacion de las pruebas en los
distintos paises. Cuando las pruebas genéticas son posibles en una mujer menor
de edad, las familias entran en la controversia de realizarlas en la infancia,
particularmente antes de que empiece a menstruar o esperar a que sean adultas
y puedan tomar la decision por si mismas. En la medida de lo posible, los
estudios deberian realizarse antes de que la presunta portadora decida ser
madre. Antes de tomar una decision habra que tener en cuenta la edad y
madurez de la nifia para hacer frente a la informacion de su posible calidad de

portadora °.
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En los paises en los que el tratamiento y la atencion de la hemofilia estan bien
establecidos, la asesoria genética forma parte esencial del equipo de cuidados
integrales. Apoya a las personas hemofilicas y sus familias en la toma de
decisiones relacionadas con las pruebas prenatales y deteccién de portadoras,
ademas de asesoria psicosocial individualizada. Esto mejora el control que una
persona tiene de su situacion y disminuye el sufrimiento psicologico de adaptarse

en un trastorno genético'?.

Un diagnostico de hemofilia o de portadora de hemofilia puede influir en la
decision de tener hijos, por eso es importante que las familias reciban una
informacion clara y concisa. Asi la pareja tomara una decision en conjunto
evitando problemas psicoldgicos. El asesoramiento genético es un proceso

educativo e informativo 2.
Antes de decidirse a tener descendencia la pareja debe tener claro:

- Que las portadoras tienen un 50% de probabilidades de transmitir el

trastorno.
- Las consecuencias de heredar la hemofilia, tanto nifios como nifas.

- Laforma en la que se controla la hemofilia, la atencién disponible a escala

local.

- Lamanera en la que debera atenderse el embarazo y el parto para reducir

los riesgos de la madre y el bebé.
1. Opciones para ser madre

- 1.A Concepcién natural

e Sin ningun tipo de seguimiento en relacién con la hemofilia (no

recomendado si hay riesgo de transmitir la enfermedad)
e Con seguimiento. Si el feto es varén:
o Hacer el diagnéstico después del parto

o Hacer un diagndstico prenatal, tomar precauciones de cara

al parto
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1.B Técnicas de reproduccidn asistida

Fecundacion in vitro con diagndéstico preimplantacional:

o Sexo: Seleccion solo de embriones del sexo femenino

afectados o no

o Genético: Seleccibn de embriones no afectados de

cualquier sexo

Fecundacion in vitro con ovodonaciéon (en caso de madre
portadora) o donacion de esperma (en caso de madre sanay padre

hemofilico)

1.C Otras alternativas: Adopcién o decision de no tener descendencia °.

2. Métodos de diagndstico genético.

2.A Diagnostico _genético prenatal: Antes de disponer del diagnéstico

prenatal, el consejo genético recomendaba a las portadoras de hemofilia

abstenerse de tener descendencia 7. Hoy en dia, las parejas que han

decidido la concepcion natural podrian desear saber si el bebé tendra

hemofilia o0 no antes del nacimiento. Conocer el diagnéstico resultara util

de cara a la orientacion del parto, se podran disminuir riesgos y

complicaciones o incluso decidir no seguir con el embarazo's. La ley

vigente permite el aborto hasta las 22 semanas de gestacion 4.

a/ Determinacion del sexo del feto: Conocer el sexo del feto es la

prueba mas temprana y menos invasiva que se puede realizar.
Puede realizarse a través del test Detesex ® o similares, consiste
en una extraccién sanguinea realizada a partir de la octava semana
de gestacion, se analizara el plasma de la madre y el sexo podra
determinarse a partir del material genético del feto que se
encuentra en la sangre materna. A partir de la 15 semana de
embarazo el sexo puede determinarse con precision mediante una

ecografia o ultrasonido °.

Si el bebé fuera nifia no seria necesario realizar mas pruebas
diagndsticas prenatales, aunque la nifia fuera portadora, hay pocas

posibles complicaciones en el parto relacionadas con el bebé.
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Si el feto fuera nifio se pueden realizar pruebas diagndsticas

prenatales invasivas para determinar si tiene hemofilia o no °.

e b/ Pruebas de diagndéstico prenatal invasivo:

o Biopsia de vellosidades coridnicas (BVC): Segun la
localizacion placentaria y bajo seguimiento de ultrasonido se
toma una muestra de las vellosidades coridnicas via
abdominal o vaginal. Se realiza entre las semanas 11y 13,

estableciendo un diagndéstico mas precoz.

o Amniocentesis: Extraccion de liquido amniotico por via

abdominal realizado entre las 15 y 20 semanas *2.

En ambas técnicas se extrae ADN fetal que permite el
diagnoéstico molecular del sexo a través de la amplificacion de

regiones del cromosoma Y 4.

e ¢/ Funiculocentesis: Obtencion de una muestra de sangre fetal

entre las semanas 19 y 21 para determinar los niveles de factor de
coagulacion VIII y IX. Se aplica en hemofilias graves con
portadoras obligadas sin informacion molecular o con diagnostico
de portadora no concluyente. Un valor anormal confirma hemofilia

en el feto y mujer portadora en la madre ©.

e d/ Test prenatal no invasivo: Se trata de un andlisis de sangre

durante la decima semana de gestacion que detecta si el bebé
tiene alguna de las alteraciones cromosOmicas mas frecuentes
como es el caso del Sindrome de Down, hasta ahora no permite

realizar un diagnéstico de la hemofilia.

2.B Diagndstico genético preimplantacional: La fecundaciéon in vitro

(FIV) se ha convertido en una alternativa muy comun en aquellas parejas
gue deciden tener un hijo no afecto de hemofilia. Es importante preparar
a las mujeres portadoras con factor VIl o IX bajo antes de la fase de
obtencion de foliculos. De no hacerlo se corre el riesgo de complicaciones

hemorragicas que podrian dificultar el embarazo 5 AnexeV,

-10 -
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e Diagnodstico genético preimplantacional para patologias

hereditarias (DGP): Es una técnica de reproduccién asistida que

ayuda a identificar embriones sanos, ya sea por sexo (embriones
femeninos) o por mutacion o polimorfismos, aquellos embriones
gue estan libres de carga genética asociada a hemofilia. Aungue la
fiabilidad diagnostica es cercana al 99% se recomienda un

diagndstico prenatal posterior.

o Analisis del cuerpo polar del 6vulo: Desde el punto de vista
ético es la técnica mas aceptable, ya que el diagndstico se
lleva a cabo en el ovulo en lugar de en el embridn,
detectando solamente patologias hereditarias de origen
materno (muy recomendable en portadoras). La posibilidad
de entrecruzamiento de material genético durante la meiosis

puede dar lugar a un error diagnéstico.

o Hibridacion in situ fluorescente: Mediante biopsia
embrionaria durante el dia 3 del desarrollo. En Hemcofilia se
basa en la seleccion de embriones del sexo femenino
marcando los cromosomas X e Y con sondas de distinto

color 6.

o Embriones: Se extraen una o dos células de cada uno de los
embriones para analizar su ADN y detectar alguna
mutacion. Asi se seleccionan Unicamente los sanos y se

transfieren al Utero un maximo de dos.

En Espafa la reproduccion asistida forma parte de los servicios del Sistema
Nacional de Salud Publica, los costes del diagnostico preimplantacional son muy

elevados y la mayoria de los centros publicos no pueden ofrecer esta técnica °.

CALIDAD DE VIDA EN PORTADORAS DE HEMOFILIA

1. Menstruacion

La menarquia es el primer reto hemostatico de la mujer, la mayoria de los padres

prefieren realizar el diagnéstico de portadora entre los 10 y los 15 afios,

-11 -
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coincidiendo con este acontecimiento. La intencion de hacerlo en este momento
no es prevenir el riesgo hemorragico, sino de conocer la probabilidad de
transmision de la hemofilia en caso de gestacién, pero el riesgo hemorragico esta

muy presente en la vida de las portadoras *°.

La menorragia es un sangrado que dura mas de siete dias o que provoca la
pérdida de més de 80 ml de sangre en cada ciclo menstrual. Es el sintoma mas
comun que experimentan las mujeres con trastornos hemorragicos. Las
adolescentes y las mujeres perimenopausicas pueden ser las mas afectadas, ya
gue sus ciclos menstruales en su mayoria son anovulatorios 6. Este sangrado
excesivo puede provocar anemia, ya que el hierro en sangre se encuentra en

niveles bajos, produciendo debilidad y cansancio °.

La Unica manera de medir la pérdida de sangre menstrual exacta, es con la
evaluacion del contenido de hemoglobina usando el método de hematina
alcalina, una prueba de laboratorio compleja que en la practica médica no es
factible 8. La herramienta mas utilizada para medir la menorragia de una forma
sencilla, practica y econémica es el “pictorial blood assessment chart” (PBAC) o

cuadro grafico de valoracion de pérdida de sangre.

La evaluacion consiste en cuantificar a lo largo de la menstruacién el nimero de
tampones y compresas utilizadas por la mujer a estudio. Se da a cada tampon
una puntuacion entre 1,5y 10 y a cada compresa entre 1,5y 20, segln estén
leve, moderada o completamente manchados. La presencia de codgulos con un
tamafio entre 1 y 1,5 centimetros se califica con un punto a mayores. Los
cambios de ropa también reciben un punto a mayores. Si la puntuacién total es

mayor de 100, se identifica que la mujer padece menorragia.
[a]

Comgress 1 2 3 4 5 -] 7 8

C=]J] |

Colgules

Figura 2. Valoracién menstrual segun el sistema PBAC.

Fuente: Grupo Andaluz de Coagulopatias Congénitas
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En la figura dos se presentan dos casos, en el ejemplo A la puntuacion es de
105, por lo que la mujer a estudio cumple los criterios de menorragia. Sin
embargo, en el ejemplo B, la puntuacién es de 89 y no se cumplen los criterios

de menorragia *°.

Actualmente existen copas menstruales con medidor, puede ser una forma mas
rapida de saber si existe menorragia si se superan los 80 ml de pérdida. La copa
menstrual puede ser un instrumento muy util en aquellas mujeres portadoras de
hemofilia que presenten excesivo sangrado en la menstruacion, ya que el
volumen de sangre que es capaz de almacenar, es mayor que el de los
absorbentes comunes, por lo tanto, puede cambiarse cada mas tiempo. Ademas,
presenta otras ventajas de interés, generalmente no causa alergias, puede durar
hasta 8 afios, no causa sequedad vaginal, tiene menos riesgo de infeccién que
los absorbentes internos, presenta menos olor, es mas econémica y conserva el

medio ambiente 17, Anexo VI, Anexo V”.
2. Calidad de vida, ansiedad y depresion

Los trastornos hemorragicos tienen un notable impacto en la salud y en la calidad
de vida de las mujeres. A menudo estas mujeres no son conscientes de sus
sintomas como anormales y no buscan asesoria médica, sobre todo en aquellos
paises en los que existen tabus culturales relacionados con los problemas
menstruales. Cuando se recibe la atencion médica, en multitud de ocasiones se

pasa por alto el diagndstico correcto de hemofilia.

Los periodos menstruales abundantes, prolongados y dolorosos pueden afectar
a la sexualidad de la mujer y a su vida diaria cada mes, teniendo que ausentarse

del trabajo durante los dias de mas dolor menstrual °.

La mayoria de las mujeres portadoras reciben un estudio genético para definir
su capacidad para transmitir la hemofilia y no para detectar trastornos de la
hemostasia que puedan generarla a ella misma un trastorno de salud. Acuden al
hemat6logo como cuidadoras de sus hijos 0 hermanos, pero no como pacientes

de la hemofilia en papel protagonista.

Experimentan miedo ante la posibilidad de transmitir la enfermedad genética a
sus hijos. Ademas, el nivel de estrés aumenta cuando informan a sus parejas de

su condicion de portadoras, existe el miedo a que no acepte la posibilidad de
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tener un hijo con hemofilia 1°.

Un aspecto muy reconocido desde hace afios es el estrés de la cuidadora
cronica, que afecta a la mayoria de mujeres con hijos hemofilicos. Se debe
ayudar a este grupo a aceptar sus sentimientos y normalizar la enfermedad de
su familiar, enfermedad de la que ella también es participe. Es muy importante
evitar chantajes por parte del hijo y de la familia, entendiendo el concepto de la
“no culpabilidad” por haber sido ella quien ha transmitido esta enfermedad a su
hijo. Se debe identificar aquellos casos de mala adaptacion y derivarlas a

profesionales especializados °.

El papel de las Asociaciones de pacientes con Hemofilia es fundamental, alli la
mujer puede compartir con otras personas con problemas similares, sus
inquietudes, dudas y sentimientos. Se crea un colectivo independiente del

hemofilico en el que el intercambio de informacién es lo mas importante *°.

MANEJOQ DE LA GESTANTE PORTADORA DE HEMOFILIA

1. Embarazo

El embarazo de pacientes portadoras de hemofilia conlleva riesgos maternos y
fetales. Durante la gestacion se producen cambios en la hemostasia que
aumentan los niveles en plasma de factores de coagulacion en la mujer. Los
factores II, V, IX, y Xl no sufren modificaciones, por ello las portadoras de
hemofilia B requerirdn con mas probabilidad aporte hemostasico si se producen

complicaciones hemorragicas durante el embarazo 8.

Las portadoras de hemofilia A durante la gestacibn aumentan sus niveles de
factor de coagulacion VIII de forma considerable a partir de la semana 18,
alcanzando su nivel maximo entre la 28 y 35 semana. A pesar de que se
ocasione este cambio de forma fisiologica es necesario realizar controles
analiticos, sobretodo previos al parto para comprobar que los niveles son los

adecuados.

La mayoria de las portadoras tienen embarazos normales sin ninguna
complicacion hemorragica, pero existen riesgos. Durante este periodo debe

existir una estrecha comunicacion entre el obstetra y el hematologo, si fuera
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posible lo ideal seria que el seguimiento del embarazo y el parto se realizara en

un centro especializado del tratamiento de la hemofilia.

Durante el primer trimestre de embarazo las situaciones de mayor riesgo de
aparicion de hemorragias son los abortos espontaneos y el diagnostico
molecular prenatal. Sin embargo, durante el segundo y tercer trimestre existe

riesgo de desprendimiento placentario °.
2. Parto y alumbramiento

El momento del parto de una mujer portadora debe ser atendido por un equipo
multidisciplinar, los niveles de factor de coagulacion medidos durante el dltimo
trimestre del embarazo, van a determinar que pueda administrarse tratamiento
durante el trabajo del parto, para reducir el riesgo de hemorragia excesiva
durante y después del alumbramiento. Los niveles de factor de coagulacion
también pueden determinar si una mujer puede recibir anestesia local (epidural),
debe ser una decisién tomada conjuntamente entre la propia mujer, el
anestesista y el hematologo con una previa informacion de los riesgos de cada

anestesia °.

No existe ninguna contraindicacién para que el parto sea via vaginal, se realizara
cesarea por las indicaciones obstétricas habituales, ya que la cesarea electiva

no reduce los riesgos fetales y aumenta los maternos.

Se deberia evitar un parto prolongado, ademas de la monitorizacion fetal
invasiva, como electrodos en el cuero cabelludo del feto (podra provocar
hemorragias cerebrales y del cuero cabelludo) y obtencién de muestras de
sangre fetal. También esté contraindicado el parto instrumentalizado con el uso

de ventosas y férceps *°.
3. Postparto

Después del alumbramiento es el periodo en el que existe mayor riesgo de
hemorragias, ya que los niveles de factor de coagulacion en las portadoras
descienden hasta alcanzar los valores previos a su embarazo. El riesgo se
extiende hasta el puerperio (5-6 semanas después del parto). Cualquier

hemorragia durante este periodo debe consultarse de inmediato con un médico.

La hemorragia postparto es una de las principales causas de muerte maternas,
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especialmente en algunos paises subdesarrollados. En consiguiente, las
portadoras de hemofilia, particularmente aquellas que sean sintomaticas y
mujeres con hemofilia, deberian recibir atencion obstétrica bajo colaboracion con
el equipo de hemofilia. Para reducir el riesgo de aparicion de una hemorragia
postparto se emplea el “manejo activo” que consiste en la expulsion de la
placenta mediante traccion controlada del cordén umbilical, ademas de

administrarse medicamentos que mantengan el Gtero contraido °.
4. Recién nacido

Para determinar el diagndstico de un nifio hemofilico se extrae una muestra de
sangre del corddn umbilical, es una técnica delicada ya que, si se extrae una

muestra contaminada con la sangre de la madre, falsearan los resultados.

Deben evitarse las punciones intramusculares y venosas en el recién nacido, la
vitamina K debe ser administrada via oral y las vacunas deben administrarse por
via subcutanea. Si el recién nacido con sospecha de hemofilia han tenido un
parto prematuro o traumatico o haya signos sugerentes de hipertension

intracraneal, se les realizara una tomografia (TAC)/ ultrasonido craneal 18,

La prueba del talon se realiza a partir de las 48 horas del nacimiento y permite
diagnosticar 9 patologias metabdlicas, como es necesaria una muestra de
sangre en el recién nacido hemofilico o con sospecha de hemofilia la muestra de
sangre se obtendra con una aguja y hunca con una lanceta. Después se realiza

presion sobre el punto de puncién durante 10 minutos y se aplica frio local °.

IRATAMIENTO SUSTITUTIVO EN MUJERES PORTADORAS

Las portadoras sintométicas y mujeres con hemofilia normalmente no presentan
sintomas de manera cotidiana. Pero hay situaciones en las que puede ser
necesario recibir tratamiento, de la misma forma en la que se administra a
hombres con hemofilia ® Anex VIl E| cuidado debe orientarse a prevenir y tratar

las hemorragias con el factor de coagulacion deficiente.

La menorragia, el postparto y las hemorragias posteriores a intervenciones
guirdrgicas son las manifestaciones mas comunes entre las portadoras que

presentan niveles de factor de coagulacion bajos 3.
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Dentro de los tratamientos que se pueden utilizar en mujeres portadoras de

hemofilia destacan:

1.

Desmopresina: Es una hormona sintética que controla la hemorragia en
situaciones de emergencia. Puede administrarse via intravenosa,
subcutanea o intranasal. Solo es Gtil en mujeres portadoras de hemofilia
A con factor de coagulacion por debajo del 50%. No debe utilizarse en
traumatismos craneoencefalicos, ni en mujeres con problemas cardiacos,

y tampoco durante periodos largos, ya que las reservan se acaban.

Concentraciones de factor de coagulacion: Se emplea cuando la
desmopresina esta contraindicada y cuando el riesgo de hemorragia es

muy elevado, por ejemplo, antes de una cirugia o durante la misma.

Agentes antifibrinoliticos: Son usados para evitar la desintegracién de
coagulos sanguineos en ciertas partes del cuerpo como la bocay el utero.
Se usan mucho controlar periodos menstruales abundantes ya que se
puede administrar via intravenosa y oral. También se utiliza en cirugias

menores y en procedimientos dentales °.

Terapia hormonal: Puede usarse para controlar periodos menstruales
abundantes. Tanto la anticoncepcion hormonal combinada, como el

dispositivo intrauterino (DIU) hormonal 2°.

Opciones quirurgicas parala menorragia: A pesar de la administracion
de los farmacos anteriores, algunas mujeres seguirdn presentando
periodos menstruales abundantes. Aunque la cirugia siempre es un

riesgo, podria ser la solucién en algunas circunstancias.

5.1. Ablaciéon uterina: Se elimina el solamente el endometrio de
manera permanente. El procedimiento se realiza a través de la

vagina. No se recomienda para mujeres que quieren tener hijos.

5.2. Histerectomia: Consiste en la extirpacion total del Gtero de manera
indefinida. En ocasiones también es necesaria la extirpacion de los
ovarios y las trompas de Falopio. Una mujer que se ha sometido a

una histectomia ya no puede quedarse embarazada °.
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DISCUSION

Las funciones enfermeras en la actualidad son: administrativa, investigadora,
asistencial y docente. Siendo esta UGltima muy importante en pacientes
hemofilicos y mujeres portadoras, pues la educacion repercute directamente en

una mejora de la calidad de vida.

La hemofilia forma parte de las enfermedades raras, aunque dentro de ellas es
una de las mas conocidas. Es necesario facilitar a los profesionales y pacientes

el acceso a informacion actualizada, basada en la evidencia cientifica 22.

El principal interés de esta revision bibliografica es ampliar el conocimiento sobre

las mujeres portadoras de hemofilia.

La mayor limitacién encontrada ha sido el escaso nimero de publicaciones

sobre este colectivo.

La fortaleza mas importante radica en que a lo largo de la historia, ha sido una
enfermedad muy estudiada, uno de los motivos es estar presente en cuatro
casas reales europeas 2. La implicacién de las enfermeras en su funcién
docente con pacientes hemofilicos ha permitido observar el papel de portadora
como cuidadora y no como paciente real, desarrollando estudios sobre el

sentimiento de culpa y la patologia que ellas mismas presentan.

Para resolver las limitaciones y crear nuevas lineas de investigacion se propone:

Buscar financiacion para estudios referentes a la sintomatologia

hemorragica en portadoras, seleccionando un grupo de mujeres amplio.
- Ampliar la informacion sobre maternidad.

- Indagar sobre el estado laboral de portadoras y como lo compaginan con

sus problemas de salud.

- Seguir dando a conocer al grupo de mujeres hemofilicas y portadoras,

acabando con el estigma de que solo presentan sintomas los hombres 1°.
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CONCLUSIONES

Después de llevar a cabo la revision bibliografica se extraen las siguientes

conclusiones:

- Se ha de acentuar la importancia de la labor de enfermeria como fuente

de informacién y apoyo en mujeres hemofilicas y portadoras.

- Lacalidad de vida de portadoras y hemofilicas se ve afectada fisicamente
y psicolégicamente, debido a la sintomatologia hemorragica y el
sentimiento de culpa que aparece en algunas de ellas al tener un hijo

afectado por la enfermedad.

- Es necesario disponer de personal cualificado en formacién tedrica y
practica acerca de las alternativas en asesoria genética y planificacion

familiar.

- La gestante portadora de hemofilia necesita recibir unos cuidados
asistenciales distintos al del resto de embarazadas. Los equipos

multidisciplinares deben conocerlos y llevarlos a cabo.

- Deben ser conscientes de su realidad clinica y compartir con otras
personas con problemas similares sus inquietudes y miedos. Esto es

posible gracias a las Asociaciones de pacientes con Hemofilia.

- Es necesario continuar con las lineas de investigacion para mejorar en
cuidado a estas pacientes en todas las etapas de su vida, proporcionando

la informacion adecuada en cada situacion.
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Anexo |: Figura 3: Infografia sobre la enfermedad de la hemofilia.

Fuente: Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia
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Anexo II: Tabla 1: Factores de coagulacion.

Fuente: Google imagenes

Tabla 1. Factores de la coagulacién

Factor

| Fibrimbgenao
Il Pratrombina
1l Tromboplastina (tromboguinasal

) Calcio

W Froacelerina (factor l3bil, globulina acelerada, Ac-G)

Vi lgual gque al factorV (este término se utiliza generalmenta)

Wil Frocomvertina (factor estable, acelerador de la conversion de la protromibina del suero, SFCA)
Vil Globulina antihemaofilica {factor antihemofilico A, AHG)

X Componente de la tremboplastina del plasma (Factor Christmas, factor antihemofilico B, FTC)
X Facror Stuart-Provwer (autoprotroembina C)

Xl Antecedente de la tromboplastina del plasma {factor antihemofilico C FTA)
bl Factor Hageman [factor contacto, factor cristal, “glass factor”)
A Factor estabilizador de la fibrina [fibrinasa, factor Laki-Lorand]

Anexo lll: Tabla 2: Clasificacién grados de hemofilia

Fuente: Federacion mundial de Hemofilia

Severidad Factor de Tipo de sangrado
coagulacion
VII-IX
Grave <1% Espontaneo, hematomas y hemartrosis.
Moderado >1-5% Ocasionalmente espontaneo, importante

con traumatismos o cirugia.

Leve 6 a 40% Sin sangrado espontaneo, importante con

traumatismos o cirugias
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Victoria

&0
on 0 O O

Eduardo VIl Alicia Leopoldo Beatriz
Irene Federico Alejandra| Nicolds Il Alicia V. Eugenia | Alfonso Xl Mauricio

Waldemar  Enrigue Alexis Ruperto Alfonso Gonzalo
Familia Familia
g st Juan Carlos Sofia
Prusia -
Familia ::::lha
real . " ‘ _ )
T Varén hemofilico A. Lecquio espafiola

@ Mujer portadora (heterozigota)

Anexo IV: Figura 4: Arbol genealdgico resumido mostrando la hemofilia en
las familias reales europeas.

Fuente: Blog del profesor Fernando Rivero

DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTACIONAL
(DGP)

Estudio genético

o Tras realizar la fecundacion Se realiza cuando los
in vitro y antes de su embriones se encuentran

transferencia al (tero, se en [a fase de 6-8 chiulas,
estudia su material genético generalements el 5° dia
del embnon para detectar e su desarmolio
posibles alteraciones

genéticas

Biopsia de embriones

8] Se realiza una biopsia a cada
uno y e descanan 0s que ."@
tengan una enfermedad X

congénita concreta

Transferencia

Se transfieren entre 1
y 3 embriones sanos.

\/"

Anexo V: Figura 5: Infografia sobre el diagnéstico genético preimplantacional

Fuente: Barcelona IVF
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QUE NO SABEN Y LAS QUE
SIEMPRE QUISIERON SABER

.3 VECES MAS QUE UN TAMPON.
LACOPA
MENSTRUAL ESTA
HECHA DE SILICON
QUIRORGICO. AUNQUE ES PEQUERA,

PUEDE RECOLECTAR EL
A FLUJO MENSTRUAL
HASTA POR 12 HORAS...

..Y CONTRARIO A LO QUE
SE PODRIA IMAGINAR,

/ﬁ\ N @ o ESMUY COMODA
‘ \ HASTA OLVIDAS

BIEN COLOCADA QUE LA TRAES

NO PERMITE
DERRAMES...
HAY = — .Y SOLO NECESITA
DISTINTOS -,
TAMANOS... PARA ESTERILIZARLA
W Y VOLVERLA A USAR.

UNA BUENA
NOTICIA PARA
EL PLANETA...

NO MAS
BASURA

Anexo VI: Figura 6: Infografia sobre la copa menstrual.

Fuente: “Toxin-free. Easy to use and eco-friendly: What's not to like about the
Mooncuo?”. THE GUARDIAN
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Cuadro 2: Sintomas hemorragicos de las deficiencias poco comunes de factores de la ooaguladdns'

Hemorragia nasal (epistaxis) I Deasional

Propensian a los moretones ! ond,

Perioda menstriual abundante o prolongado u Decasional Decasional
Sangre en laordna (hematuria) Auserts Poco comiin Ausenbe Ausents Poon camiin Deasional Avserbe Dcasional
Hemaorragia gastrointestinal (visceras) Deasional Dcasional Drcasional Ausente Deasional D casional Dcasional
Hemorragia articular I Poco comiin | Poco cormiin Deaszional

Hemaorragia museular ! Dcasional Ocasional Deasional Poen comin | Deasional
Hemaorragia del cordén umbilical I D casional Ausenle Ausente | Poco comim Ausenle
H‘"w"maﬁiﬁﬁ‘ﬂmj}m“’“ central Dcasional | Poco comn | Poco comiin | Ausente | Deasional | Ocasional | Ausente

Hemorragia de bocafencias I O casional

Hemaorragia durante el embarazo/ parto’ Ausente T.n.d. Ausente Ausente Deasional Ausente Ausenle Ausente ¥
Hemarragia durante cirugfa mayor'! Diaszional Dcasional Deasional Dcasional Ausente
Hemorragia durante cirugfa menor! Dcasional Dicasional

Dros Foco comin Duon.d. FPoco comun | Oeasional Ausente Ocasional | Poco comin | Ausenle

' Eltratmientona pudo descartarse
I Parcentajes calculadis con base en ol mimera de procedimientas
t Pamentage @kulado con base on un paciente

LEYENDA Poco comin  (-10% de bspacientes | Dgasional — 10-30% de los pacientes LT =30% dle Jos packe nes Auserte | o8 packntes indrmason

asencia de este sinhoma

aereviaciones D.n.d: dato no disponible

Anexo VII: Figura 7: Sintomas hemorragicos de las deficiencias poco comunes

de factores de coagulacion

VIAL + JERINGA PRECARGADA CON DISOLVENTE

Daela vuelt Sepee
selucién on a jeringa. val ol o

del midice.

Refactor Fusengo®

Anexo VIII: Figura 8: Distintas formas de reconstruccion del producto.

Fuente: Asociacion de Hemofilia en la provincia de Santa Cruz de Tenerife//

Prospecto producto ReFactor Pfizer
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