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IntroducciónIntroducción
Tanto el FVIII como el FIX están codificados en Tanto el FVIII como el FIX están codificados en 
brazo largo del brazo largo del cromcrom X. X. 
Proceso normal  de Proceso normal  de lyonizaciónlyonización, determina que , determina que 
uno de los cromosomas X se inactive al azar uno de los cromosomas X se inactive al azar 
(cromatina de (cromatina de BarrBarr).).
Se estima 1/ 100.000 mujeres es portadora Se estima 1/ 100.000 mujeres es portadora 
sintomática de Hemofilia(<0,3 UI/sintomática de Hemofilia(<0,3 UI/dldl--11).*).*
Mujeres “portadoras de hemofilia” tienen mayor Mujeres “portadoras de hemofilia” tienen mayor 
frecuencia de sangrado anormal independiente frecuencia de sangrado anormal independiente 
del nivel  de FVIII o IX .**del nivel  de FVIII o IX .**

*Management of pregnancy in patient with severe haemophilia A. Bj of anaesthesia 91(3):432
**Bleeding in carriers of hemophilia. Blood, 1july 2006



LIONIZACIÓNLIONIZACIÓN



HerenciaHerencia



CategoríasCategorías

Hija de hombre con hemofilia. Hija de hombre con hemofilia. Portadora Portadora 
obligadaobligada

Hermana de uno o mas hombres con Hermana de uno o mas hombres con 
hemofilia. hemofilia. Posible portadoraPosible portadora

Madre de un niño recientemente Madre de un niño recientemente 
diagnosticado de hemofilia (antecedentes diagnosticado de hemofilia (antecedentes 
familiares).familiares).



DiagnósticoDiagnóstico

AnamnesisAnamnesis. (hija de padre con hemofilia).. (hija de padre con hemofilia).

Exámenes de laboratorio (FVW Exámenes de laboratorio (FVW AgAg / FVIII)./ FVIII).

Estudio molecular, detección de la Estudio molecular, detección de la 
mutación.mutación.



Identificación Identificación de portadorasde portadoras

Evaluación de niveles de FVIII o IX.Evaluación de niveles de FVIII o IX.

Evaluación de sangrado anormal Evaluación de sangrado anormal 
independientemente de nivel de F.independientemente de nivel de F.

Consejo genético.Consejo genético.

Manejo de embarazo, parto y RN.Manejo de embarazo, parto y RN.



Síntomas de sangrado Síntomas de sangrado 



Síntomas de sangradoSíntomas de sangrado



Síntomas de sangradoSíntomas de sangrado

El riesgo de sangrado está aumentado en pacientes El riesgo de sangrado está aumentado en pacientes 
portadoras de hemofilia con niveles de factor menores portadoras de hemofilia con niveles de factor menores 
a 0.40 IU/a 0.40 IU/mlml que podrían ser definidas,  según nivel de que podrían ser definidas,  según nivel de 
Factor como hemofílicas leves, moderadas o graves. Factor como hemofílicas leves, moderadas o graves. 

Se encontró un aumento significativo  de la frecuencia Se encontró un aumento significativo  de la frecuencia 
de sangrado en “portadoras “con niveles entre 0.4 y de sangrado en “portadoras “con niveles entre 0.4 y 
0.6 IU/ml.0.6 IU/ml.



EmbarazoEmbarazo

DuranteDurante el el embarazoembarazo se  produce:se  produce:
AumentoAumento de de FVIIIFVIII (200 a 500%)(200 a 500%),  VII, X, ,  VII, X, 
XII, VW, XII, VW, FibrinógenoFibrinógeno..
No No cambiancambian II, V, II, V, IXIX, XI., XI.
DisminuyenDisminuyen FXIII y FXIII y activadoractivador tisulartisular del del 
plasminógenoplasminógeno..



Síntomas de sangrado en Síntomas de sangrado en 
EEmbarazombarazo y Partoy Parto::

FVIII aumenta 200 a 500 %, el FIX no aumenta .FVIII aumenta 200 a 500 %, el FIX no aumenta .

No se ha descrito mayor frecuencia de abortos o No se ha descrito mayor frecuencia de abortos o 
metrorragia del tercer trimestre.metrorragia del tercer trimestre.
Mayor frecuencia de hemorragia post parto Mayor frecuencia de hemorragia post parto 

precoz precoz (22% versus 5%) (22% versus 5%) y tardía y tardía (11% versus 1,3%).(11% versus 1,3%).
Mayor frecuencia de hematomas perineales en Mayor frecuencia de hematomas perineales en 

relación a relación a episiotomiaepisiotomia..

Haemorrhagic problem in obstetrics and gynaecology in patients with congenital coagulophathies. Bj Obstet Gynaecol 1991; 98
The obstetric experience of carriers of haemophilia. BJ Obstet Gynaecol 1991;98:



Recomendaciones MadreRecomendaciones Madre
EvaluaciónEvaluación multidisciplinariamultidisciplinaria. . 
ChequearChequear nivelesniveles de FVIII o IX de FVIII o IX maternosmaternos al al inicioinicio del del 
embarazoembarazo y a y a laslas 2828--34 34 semsem..
DeterminaciónDeterminación de de sexosexo fetal (18 fetal (18 semsem) ) parapara planificarplanificar ttotto
del RN.del RN.
PartoParto vaginal, vaginal, cesáreacesárea segúnsegún indicacionesindicaciones obstetricasobstetricas..
SiSi nivelesniveles de F < 50 U/dl de F < 50 U/dl --11 ((chequearchequear 2828--34 34 semsem) ) 
,,administraradministrar FAH FAH idealmenteidealmente recombinanterecombinante* , * , mantenermantener
nivelesniveles de FAH altos de FAH altos porpor 3 a 5 3 a 5 díasdías..
AnestesiaAnestesia Epidural con F > 0.50 UI/ml.Epidural con F > 0.50 UI/ml.
Control Control rigurosoriguroso post post partoparto..

The obstetric and gynaecological management of women with inherited bleeding disorders-review with guidelines produced by a taskfoerce of UK Haemophilia
Centre Doctsrs Organizatión. Haemophilia (2006), 12, 301-336)
*Transmission of hepatitis A to patients with hemophilia by FVIIIconcentrates treated with organic solvent and detergent to inactivate virusis. Ann Intern Med
1994;Human Parvovirus B19 infection in hemophiliacs first infused with two highpurity, virally attenuated FVIII concentrates. Am j Hematol 1992;39.



Recomendaciones RNRecomendaciones RN

Determinación de sexo fetal.Determinación de sexo fetal.
No realizar monitoreo No realizar monitoreo invasivoinvasivo..
Parto vaginal siempre que las condiciones Parto vaginal siempre que las condiciones 
obstétricas estén dadas.obstétricas estén dadas.
No No forcepsforceps ni maniobras traumáticas.ni maniobras traumáticas.
No inyecciones intramuscular o No inyecciones intramuscular o venopuncionesvenopunciones..
Tomar muestra de sangre de cordón para Tomar muestra de sangre de cordón para 
cuantificación de Factor coagulación.cuantificación de Factor coagulación.
ECO cerebral si parto ECO cerebral si parto traumático,sintomatologíatraumático,sintomatología..



Otros TratamientosOtros Tratamientos

DDAVPDDAVP

EspercilEspercil

TtoTto hormonalhormonal



Programa de Hemofilia y otras Programa de Hemofilia y otras CoagulopatiasCoagulopatias
Hospital Hospital DrDr Sótero del Río Sótero del Río -- PUCPUC


	Portadoras de hemofilia
	Introducción
	Herencia
	Categorías
	Diagnóstico
	Identificación  de portadoras
	Síntomas de sangrado
	Síntomas de sangrado
	Síntomas de sangrado
	Embarazo
	Síntomas de sangrado en Embarazo y Parto:
	Recomendaciones Madre
	Recomendaciones RN
	Otros Tratamientos

