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1. La hemofilia es un trastorno vinculado con el cromo-
soma X que por lo general afecta a los hombres, 
mientras que las mujeres son portadoras.

2. Son portadoras obligadas:
 ■ las hijas de una persona con hemofilia;
 ■ las madres de un varón con hemofilia, y que tengan, 

por lo menos, otro familiar con hemofilia;
 ■ las madres de un varón con hemofilia y que tengan 

un familiar que sea portadora conocida del gen de 
la hemofilia; 

 ■ las madres de dos o más varones con hemofilia.

3. El nivel promedio de factor de coagulación esperado 
en las portadoras de hemofilia es del 50% con respecto 
a los valores de la población sana [1,2].

4. La mayoría de las portadoras son asintomáticas. 

5. Las portadoras con valores de factor de coagulación 
entre el 40 y el 60% del normal pueden tener una 
mayor tendencia hemorrágica [3]. 

6. Algunas portadoras pueden tener niveles de factor de 
coagulación en el rango de hemofilia, principalmente 
en la categoría de leves pero, en casos poco comunes, 
las portadoras pueden estar en el rango de moderados 
a graves debido a una lionización extrema (consulte 
el cuadro 1-1).

7. Las portadoras con niveles de factor de coagulación 
en el rango de hemofilia pueden ser sintomáticas 
y presentar manifestaciones hemorrágicas corres-
pondientes al grado de deficiencia de factor de 
coagulación, particularmente durante traumatis-
mos y cirugías [3]. 

8. La menorragia y las hemorragias posteriores a inter-
venciones médicas son las manifestaciones más 
comunes entre las portadoras que presentan niveles 
de factor considerablemente bajos [3]. 

9. Las portadoras con bajos niveles de factor de coagu-
lación deberán considerarse como personas con 
hemofilia y recibir el tratamiento adecuado según la 
gravedad.

10. Las píldoras anticonceptivas y los agentes antifibri-
nolíticos son útiles para controlar los síntomas de 
menorragia. 

11. Los niveles de factor VIII aumentan considerable-
mente durante el embarazo. Sin embargo los niveles 
de factor IX no se modifican significativamente [4]. 

12. Es importante conocer los niveles de factor de 
coagulación de los familiares femeninos inmedia-
tos de las personas con hemofilia (madre, hermanas 
e hijas), especialmente antes de someterse a un 
procedimiento invasivo, durante el parto, o si se 
presentara cualquier síntoma. (Nivel 3) [3,5]

2 ASPECTOS ESPECIALES 
DEL TRATAMIENTO

2.1 Portadoras
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1. Siempre que sea posible, se deberá ofrecer la reali-
zación de pruebas genéticas para la detección de 
portadoras a las familiares en riesgo de las perso-
nas con hemofilia para facilitar el consejo genético, 
y, en caso de que la familia lo desee, el diagnóstico 
prenatal. (Nivel 4) [6]

2. El análisis basado en las mutaciones de ADN que se 
utiliza para identificar la mutación responsable de la 
hemofilia en una determinada familia es cada vez más 
sencillo en términos técnicos y cada vez más accesi-
ble. Esto facilita la identificación de portadoras y el 
diagnóstico prenatal en los fetos de sexo masculino. 

3. El consejo genético es fundamental para ayudar a las 
personas con hemofilia, las portadoras y sus familia-
res a tomar decisiones mejor informadas. 

4. El diagnóstico prenatal generalmente se ofrece 
cuando se consideraría la terminación del embarazo 
si se detectara que el feto está afectado. No obstante, 
también puede realizarse para ayudar a la familia a 
estar preparada y para planear el parto. Es preferible 
evitar el parto asistido con instrumentos si el feto 
estuviera afectado. 

5. El sexo del feto puede determinarse mediante la 
técnica de reacción en cadena de polimerasa (PCR, 
por su siglas en inglés) para detección específica 
del cromosoma Y en el plasma o suero de la madre 
después de la semana 7-9 de gestación [7,8], o bien 

por ultrasonografía al comenzar la semana 11 de 
gestación [9]. 

6. La biopsia o muestra de vellosidades coriónicas 
(CVS, por su siglas en inglés) es el principal método 
de diagnóstico prenatal y se recomienda realizar-
los entre las semana 9 y la 14 de la gestación. Hacer 
una biopsia antes de este período podría aumentar 
las probabilidades de que se presentaran compli-
caciones como anormalidades en las extremidades 
del feto. (Nivel 1) [10-13]

7. La amniocentesis puede llevarse a cabo entre la semana 
15 y la 17 de la gestación [11]. 

8. Es importante estar al tanto y respetar las leyes que 
rigen tales procedimientos en el país en el que se esté 
prestando el servicio. 

9. Las portadoras con bajos niveles de factor (< 50 UI/dl) 
pueden requerir soporte hemostático a fin de prevenir 
hemorragias en la madre durante los procedimien-
tos de diagnóstico prenatal. 

10. Todos los métodos invasivos de diagnóstico prena-
tal pueden causar hemorragia feto-materna. Si la 
madre es Rh negativo, debe administrarse inmu-
noglobulina anti-D. (Nivel 3) [14]

11. El diagnóstico genético preimplantacional permite 
la selección de embriones sin mutaciones específi-
cas para ser implantados en el útero [15]. 

2.2 Consejo / pruebas genéticas y diagnóstico prenatal

1. Durante el segundo y el tercer trimestre, el nivel de 
FVIII por lo general se incrementa hasta alcanzar 
el rango normal, por lo que debe medirse en las 
portadoras durante el tercer trimestre del emba-
razo a fin de prever las decisiones sobre la cobertura 
con factor durante el parto. (Nivel 3) [4]

2. En portadoras con niveles de factor considerable-
mente bajos (< 50 UI/dl), será necesario recurrir 
a la terapia de reemplazo de factor de coagulación 
en caso de procedimientos quirúrgicos o invasivos, 
incluyendo el parto. (Nivel 3) [4]

3. Durante la etapa prenatal se deberá prever la nece-
sidad de recurrir o no a la terapia de reemplazo de 
factor de coagulación. 

4. En lo referido a la vía del parto en mujeres portado-
ras con fetos normales se seguirán las indicaciones 
del obstetra.

5. Los partos en los que se sabe o se sospecha que el 
bebé padece hemofilia deben llevarse a cabo sin 
traumatismos, ya sea que se trate de un parto vagi-
nal o una cesárea, a fin de disminuir el riesgo de 
hemorragias. (Nivel 3) [4] 

6. Debe evitarse el uso de fórceps o ventosas durante el 
parto vaginal, al igual que los procedimientos inva-
sivos para el feto, como la extracción de sangre del 
cuero cabelludo y los electrodos internos en el cuero 
cabelludo [16]. 

2.3 Partos en los que se sabe o se sospecha que el bebé padece hemofilia
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1. Las personas con trastornos de la coagulación 
deben ser inmunizadas, pero, preferiblemente, 
por vía subcutánea y no por vía intramuscular o 
intradérmica, excepto que estén cubiertas con la 
aplicación de concentrados de factor de la coagu-
lación. (Nivel 4) [17]

2. Si se debe aplicar una inyección intramuscular:
 ■ El mejor momento para hacerlo es inmediatamente 

después de recibir una dosis de la terapia de reem-
plazo de factor.

 ■ Puede aplicarse una compresa de hielo durante 5 
minutos en el área donde se aplicará la inyección. 

 ■ Debe emplearse la aguja con el menor calibre dispo-
nible (por lo general, calibre 25 a 27). 

 ■ Debe aplicarse presión en el área de la inyección 
durante 5 minutos, como mínimo [18]. 

3. Las vacunas con virus vivos (como la vacuna oral de 
polio o la triple viral (SPR)) pueden estar contrain-
dicadas en personas con infección por VIH.

4. Las personas con hemofilia que tienen VIH deben reci-
bir las vacunas contra neumococo y la anual contra 
influenza.

5. La inmunización contra las hepatitis A y B es impor-
tante para todas las personas con hemofilia, pero 
puede no resultar tan eficaz en las personas con 
infección por VIH. (Nivel 4) [19,20]

1. Tanto los pacientes como sus familiares deben reci-
bir apoyo psicológico y social [21,22]. 

2. La hemofilia constituye también una carga financiera 
que limita varios aspectos de la vida normal [23].

3. El asistente social y/u otros miembros del equipo de 
atención integral deberán:
 ■ brindar toda la información posible sobre los aspec-

tos físicos, psicológicos, emocionales y económicos 
de la hemofilia, en términos que tanto el paciente 
como sus familiares puedan comprender.

 ■ ser abiertos y sinceros sobre todos los aspectos del 
cuidado.

 ■ permitir que el paciente y sus familiares trabajen 
con sus emociones y hagan las preguntas que nece-
siten. Es importante ser tolerantes al brindarles 
atención y apoyo.

 ■ hablar con los niños afectados y no sólo con 
sus padres. Los niños por lo general entienden 
bastante sobre su enfermedad y pueden trabajar 

con el médico si están informados y educados 
adecuadamente.

 ■ recordarles a los padres que no desatiendan a los 
hermanos que gozan de buena salud.

 ■ ser capaces de reconocer los signos que adviertan 
sobre agotamiento (burnout) y depresión en los 
pacientes, tan comunes en las enfermedades cróni-
cas, y ofrecer sugerencias para abordarlos.

 ■ reconocer que el entorno cultural puede afectar las 
opiniones de los pacientes sobre la enfermedad.

 ■ alentar a los pacientes a que participen en acti-
vidades productivas y recreativas en casa y en el 
ámbito laboral.

 ■ trabajar junto con las organizaciones de pacientes 
para abogar en favor de la atención a la hemofi-
lia y educar a las familias y a los miembros de la 
comunidad.

 ■ buscar el apoyo de grupos y organizaciones loca-
les en los casos en que falten asistentes sociales.

1. Los pacientes con hemofilia pueden mantener rela-
ciones sexuales de manera normal [24]. 

2. La actividad sexual a veces puede tener como conse-
cuencia alguna hemorragia muscular (por ej., en el 
iliopsoas). 

3. Entre las complicaciones que trae la hemofilia pueden 
aparecer disfunciones sexuales, como falta de libido 
o impotencia. 

4. El dolor o el temor al dolor pueden afectar el deseo 
sexual y la artropatía hemofílica puede traer limita-
ciones a las relaciones sexuales. 

2.4 Inmunizaciones

2.5 Aspectos psicosociales 

2.6 Sexualidad 
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5. La sexualidad también se ve afectada por infeccio-
nes crónicas como hepatitis C y VIH; enfermedades 
relacionadas con la edad como la hipertensión, la 
diabetes mellitus y algunos medicamentos.

6. En ciertos casos, puede ser útil la administración por 
vía oral de inhibidores de la 5 fosfodiesterasa (sildena-
fil, tadalafilo). Estos medicamentos inhiben levemente 
la agregación plaquetaria in vitro y pueden provocar 
epistaxis por congestión nasal. 

1. Las personas de edad avanzada con hemofilia pade-
cerán inevitablemente las enfermedades relacionadas 
con la edad [24,25]. 

2. Es necesario dar un tratamiento adecuado a las comor-
bilidades propias del envejecimiento en los pacientes 
en vista de que podrían acentuar los problemas rela-
cionados con la hemofilia y repercutir en la salud 
física y psicosocial del paciente, y por lo mismo, en 
su calidad de vida. 

Osteoporosis
1. La densidad mineral ósea (DMO) disminuye en las 

personas con hemofilia [26,27]. 

2. Un número elevado de artropatías, pérdida de movi-
miento articular y atrofia muscular, conlleva a la 
inactividad física, lo cual está asociado con una menor 
DMO[27]. 

3. Siempre que la salud de las articulaciones lo permita, 
se fomentará la práctica de las actividades que impli-
quen ejercicios con peso (dentro de los deportes 
adecuados) dado que sirven para promover el desa-
rrollo y mantenimiento de una buena densidad ósea. 

4. También son importantes los suplementos de calcio y 
vitamina D y puede resultar necesario un tratamiento 
con bifosfonatos. Se aconseja realizar una evaluación 
dental antes de comenzar un tratamiento a largo plazo 
con bifosfonatos [28,29]. 

Obesidad
1. La prevalencia de sobrepeso (IMC: 25-30 kg/m2) y 

obesidad (IMC: > 30kg/m2) va en aumento [30]. 

2. La falta de actividad puede contribuir al aumento del 
IMC y del peso.

3. Tener un IMC alto puede implicar:
 ■ importantes limitaciones en la amplitud de movi-

mientos (ROM, por su sigla en inglés) [31];
 ■ mayor dolor artropático;
 ■ mayor riesgo de generar articulaciones diana [32];

 ■ mayor riesgo de padecer diabetes mellitus, ateroscle-
rosis y enfermedades cardiovasculares, que pueden 
afectar aún más las articulaciones con artropatía. 

4. Debe aconsejarse la práctica regular de actividades 
físicas. 

5. Para los casos en que las limitaciones funcionales 
restrinjan las actividades cotidianas, es necesario 
recurrir a un fisioterapeuta especializado en hemo-
filia para que recomiende las alternativas apropiadas.

6. En algunos casos, será conveniente derivar a los 
pacientes a un nutriólogo.

Hipertensión
1. La presión arterial media de los pacientes con hemo-

filia es más alta que la normal. Tienen el doble de 
probabilidades de tener hipertensión y utilizan mayor 
cantidad de medicamentos anti-hipertensivos que la 
población general [33,34]. 

2. En vista de tener un mayor riesgo de padecer hemo-
rragias, los pacientes con hemofilia hipertensos 
deben recibir el tratamiento adecuado y controlarse 
la presión arterial en forma regular.

3. Ante la ausencia de otros factores de riesgo cardio-
vasculares, se deberá mantener la presión sistólica en 
≤140 mmHg y la diastólica en ≤90 mmHg.

Diabetes Mellitus (DM)
1. La prevalencia de diabetes mellitus en pacientes con 

hemofilia no está bien documentada pero se observó 
que es mayor en una cohorte de personas con hemo-
filia leve [35]. 

2. En pacientes de edad avanzada con hemofilia, en espe-
cial entre aquellos con sobrepeso, se deberá controlar 
el nivel de glucosa una vez por año. 

3. Si se indica tratamiento con insulina, pueden 
administrarse inyecciones subcutáneas sin que se 
presenten complicaciones hemorrágicas. (Nivel 5) 
[24]

2.7 Personas de edad avanzada con hemofilia 
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Hipercolesterolemia
1. Se ha informado que los valores promedio de coleste-

rol de los pacientes con hemofilia son inferiores que 
los de la población general [36]. 

2. Es importante conocer los valores de colesterol 
(colesterol total, HDL y LDL) en los pacientes de 
edad avanzada con hemofilia con riesgo de padecer 
enfermedades cardiovasculares.

3. Se indicará un tratamiento en caso de que los niveles 
de colesterol sean altos. Como norma general, la rela-
ción colesterol total/HDL no debe superar los 8 puntos. 

Enfermedades cardiovasculares 
1. Los pacientes con hemofilia parecen tener menos 

riesgo de mortalidad por enfermedad cardiovascular 
isquémica, aunque la cantidad de muertes por esta 
causa va en aumento [34,37,38].

2. Se ha descrito una posible relación entre los infartos 
de miocardio y la administración previa de concen-
trados de factor de coagulación [39,40]. 

3. Los pacientes con hemofilia con enfermedad cardio-
vascular deben recibir un tratamiento de rutina 
adaptado a cada situación, consensuado con el cardió-
logo [41,42].

4. Para los casos de síndrome coronario agudo que 
requieran una intervención coronaria percutánea 
(PCI, por su sigla en inglés):
 ■ Se deberá hacer la corrección correspondiente 

con concentrados de factor de coagulación antes 
de someterse a la PCI y hasta 48 horas después 
de efectuada. (Nivel 4) [40,41,43] 

 ■ Se deberá evitar que el nivel del factor alcance valo-
res altos con el objeto de prevenir la aparición de 
trombos oclusivos. Durante todo el proceso de 
corrección: 

 ■ puede administrarse heparina conforme lo 
establecen los protocolos estandarizados de 
tratamiento cardiológico; 

 ■ pueden administrarse los inhibidores de glico-
proteína IIb/IIIa (abciximab, tirofibán) que se 
utilizan durante las intervenciones coronarias 
percutáneas con colocación de un stent. 

 ■ De ser técnicamente viable, es preferible que el 
sitio de acceso sea la arteria radial en lugar de 
la arteria femoral, a fin de minimizar las hemo-
rragias retroperitoneales o en la ingle. (Nivel 4) 
[40,41,43] 

 ■ Mientras dure la terapia antiplaquetaria dual 
(comúnmente alrededor de 2 semanas), se deben 
administrar concentrados de factor con el objeto 
de alcanzar un nivel mínimo de 30 UI/dl [41]. 

 ■ No se recomienda el uso prolongado de aspirina 
para los casos de hemofilia grave. Su uso es posible 
en pacientes sujetos a profilaxis intensiva regular, sin 
embargo los datos disponibles no son suficientes [41]. 

Impacto psicosocial 
1. En los pacientes de edad avanzada, las artropatías 

dolorosas e incapacitantes pueden afectar la calidad 
de vida y llevar a la pérdida de la independencia [44].

2. Los pacientes pueden enfrentarse con problemas 
emocionales inesperados al recordar experiencias 
negativas relacionadas con la hemofilia (como una 
hospitalización) durante su juventud.

3.  El uso de dispositivos de adaptación para la casa o el 
trabajo y un plan para el manejo del dolor están indi-
cados para mejorar la calidad de vida y mantener la 
independencia. 

4.  Los trabajadores sociales, enfermeros especialistas 
en hemofilia, médicos y/o psicólogos deben ser los 
encargados de brindar apoyo psicosocial de manera 
activa.

1. La FMH tiene el compromiso de brindar apoyo e 
información a los pacientes, sus familiares y los médi-
cos clínicos sobre otros trastornos de la coagulación 
hereditarios, ya que muchos de esos pacientes reciben 
atención en centros para el tratamiento de la hemofilia. 

2. Estas guías están realizadas para el tratamiento de 
la hemofilia, pero a continuación se indican algunas 

publicaciones recientes que abordan los principios de 
diagnóstico y tratamiento de la enfermedad de von 
Willebrand (EvW) y otros trastornos de la coagulación 
poco comunes:
 ■ Management of von Willebrand disease: a guide-

line from the UK Haemophilia Centre Doctors' 
Organization. Haemophilia 2004;10(3):218.231.

2.8 La enfermedad de von Willebrand y otros trastornos de la 
coagulación poco comunes
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 ■ The Diagnosis, Evaluation and Management of 
von Willebrand Disease. US Dept of Health and 
Human Services, National Heart, Lung and Blood 
Institute NIH Publication no. 08-5832, December 
2007. www.nhlbi.nih.gov

 ■ Von Willebrand Disease: An Introduction for the 
Primary Care Physician. David Lillicrap and Paula 
James, World Federation of Hemophilia Treatment 
of Hemophilia monograph No 47, January 2009. 
www.wfh.org 

 ■ Rare Bleeding Disorders. Peyvandi F, Kaufman R, 
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 ■ The Rare Coagulation Disorders. Paula Bolton-
Maggs, World Federation of Hemophilia Treatment 
of Hemophilia No 39, April 2006. www.wfh.org
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