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Resumen

Nota clinica

Hemofilia B, un sangrado atipicamente abundante durante una
prueba rutinaria de un neonato
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La hemofilia B es un trastorno hematolégico producido por el déficit del factor IX. Aunque generalmen-
te se diagnostica cuando el lactante inicia el gateo o deambulacion en forma de hemartros o hemorra-
gias musculares, en este caso el debut es a los 3 dias de vida, con un sangrado abundante atipico du-
rante una prueba de rutina. La exploracion y pruebas complementarias (hemograma, coagulacion,
ecografias de partes blandas y grandes articulaciones) no revelaron datos de gravedad. El factor IX, que
determina la gravedad, pas6 del 1% a un 3% en 24 horas por lo que no preciso6 de tratamiento.
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Abstract

Hemophilia B, an atypically heavy bleeding during a routine newborn test

Hemophilia B is a blood disorder caused by a deficiency of factor IX. Although it is usually diagnosed
when the infant starts crawling or walking like hemarthroses or muscle bleeds, in this case the debut
is at 3 days of age in the face of heavy atypical bleeding during a routine test. Examination and further
testing (blood count, coagulation, ultrasound of soft tissue and large joints) revealed no data on com-
plications. Factor IX, which determines the severity, was increased from 1% to 3% in 24 hours and
therefore didn’t require treatment.

® Hemophilia B

INTRODUCCION

La hemofilia B es un trastorno hemorragico heredi-
tario debido a la deficiencia del factor IX de la coa-
gulacion. Se han descrito varias formas clinicas; la
mas grave, en caso de retraso o falta de tratamien-
to, puede conllevar graves complicaciones.

No es una patologia frecuente en la consulta en
Atencién Primaria, pero es importante tenerla en
cuenta y sospecharla en caso de hemartros o he-

matomas musculares, tipicos cuando los lactantes
inician el gateo o la deambulacion. En el caso que
se presenta, el diagnostico es muy precoz, a los tres
dias devida por un sangrado atipico en una prueba
rutinaria.

CASO CLINICO

Lactante varon de tres dias de vida que presento
un sangrado abundante que no cedia a la presion
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local en la zona de puncion capilar en el talon para
el cribado de las metabolopatias. Fue producto de
una gestacion controlada, no complicaday a térmi-
no. El parto fue eutécico y no precisé reanimacion.
El peso al nacer fue de 3630 g. Como antecedentes
familiares, por parte paterna una tia segunday el
primo presentaban la enfermedad de Von Wille-
brand. Los padres no eran consanguineos.

En la exploracion no se observaron alteraciones re-
senables, ni hematomas ni limitaciones de movili-
dad articular.

Se le realiz6 un hemograma, con los siguientes re-
sultados: hemoglobina 20,7 g/dl (9-14), hemato-
crito 65% (28-42) y plaquetas 316 000. El estudio
de coagulacion presenté los siguientes valores:
TTPA de 94,7 s (21-40) y IAPTT de 3,04 (0,8-1,25),
factor IX 1% y el resto de los factores VIl 97,2%, XI
70% y XIl 54% en rango normal) y un estudio eco-
grafico transfontaneal, abdominal y muscular sin
evidenciar signos de sangrado interno.

Se diagnosticé de hemofilia B subtipo moderado. El
seguimiento se realizd por Hematologia que desde
un primer momento decidié mantener una actitud
expectante. En el control del factor IX a las 24 horas
subio hasta el 3% y se le mantuvo sin tratamiento.
Los resultados del estudio genético mostraron un
cambio en la secuencia del gen F9, responsable de
esta patologia. Ademas, se realizaron estudios ana-
liticos completos a los padres que no revelaron ac-
tividad bioldgica patoldgica del factor IX.

DISCUSION

La hemofilia B es un trastorno genético de la coa-
gulacion, causado por la deficiencia de la actividad
del Factor IX*. Siendo el subtipo de hemofilia mas
frecuente, tiene una prevalencia estimada de 1 de
cada 40 000 varones nacidos vivos. Es de transmi-
sion recesiva ligada al X y esta causada por muta-
ciones en el gen F9 (Xq27), que codifica para el fac-
tor de coagulacion IX. Las mujeres son portadoras
generalmente asintomaticas, con una probabili-
dad del 50% de trasmitir |a alteracién, pero solo los
hijos varones |la padeceran?. En este caso, la madre
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fue la transmisora, y no presentaba sintomas ni
deficiencia del factor IX.

Los sintomas clinicos y la gravedad dependen la
actividad del facto IX, asi pues, se considera 1) leve
cuando se encuentra entre un 5y 40% de la nor-
malidad; 2) moderadamente grave cuando se sitUa
entre un 1y 5%, y 3) grave cuando la actividad se
encuentra por debajo del 1%*. Los afectados con
hemofilia leve usualmente sangran excesivamen-
te tras algln traumatismo, heridas leves, extrac-
ciones dentales o intervenciones quirurgicas, pero
no de forma espontdnea, como puede observarse
en las formas moderadas y graves.

En este caso se detectd a los pocos dias de vida,
pero normalmente el diagnostico suele ser al inicio
del gateo o deambulacién en forma de heamartros
o hematomas. Las hematurias espontaneas son
otro signo caracteristico de la enfermedad.

Una vez que se sospecha, el diagnostico es de labo-
ratorio mediante el hemograma (con hemoglobina
normal o bajay un recuento plagquetar normal), coa-
gulacion (con un tiempo de tromboplastina parcial
activado prolongado [aPTT], aunque no siempre) y
la determinacién de los factores de coagulacion
(con un déficit de factor IX, el resto pueden ser nor-
males). Ademas, el estudio se complementa con
pruebas de imagen (ecografia generalmente) de las
articulaciones o zonas donde se sospeche posible
sangrado. Finalmente se ofrece genotipado molecu-
lar para confirmar el diagnostico y estudio de los
padres que si revelan dicho déficit conviene comple-
tar el estudio.

La infusién intravenosa de factor IX derivado de
plasma o recombinante sigue siendo el pilar fun-
damental en el tratamiento en caso de sangrado
agudo importante; aunque en casos leves o de no
disponer se pueden utilizar los concentrados de
complejo de protrombina, el acido tranexamico o
anticuerpos monoclonales (rituximab)®.

Aunque no haya sangrado, el objetivo es mantener
factor IX por encima del 1-2%, por el riesgo que
conlleva. Para ello se utilizan infusiones programa-
das del factor IX®. Es importante educar a los pa-
dres para el manejo de contusiones, sangrados y
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traumatismos’. La higiene dental es importante
para prevenir gingivitis y no estan restringidas las
actividades fisicas®.

Ademas, en un alto nimero de casos a partir de la
pubertad, de forma gradual y espontanea se eleva
la actividad del Factor IX, hasta situarse entre un
40-80% de la normalidad. Este fendmeno se asocia
con un aumento de la actividad del factor de creci-
miento y del receptor de andrégenos™.
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CONCLUSION

La hemofilia B es una patologia sanguinea infre-
cuente pero su deteccion y manejo precoz deter-
minaran su pronostico y complicaciones. General-
mente se diagnostica al inicio de la deambulacion,
sin embargo, como refleja este caso, un sangrado
abundantey atipico también puede ser el fruto de
la sospecha.
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