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RESUMEN

Actualmente, las enfermedades raras tienen una baja prevalencia en la poblacidn, siendo
aln una cuestion novedosa tanto en el &mbito social como sanitario. Su valoracion y
diagnostico supone una elevada complejidad, ademas, se caracterizan por su gravedad y

cronicidad, lo que conlleva una alta tasa de invalidez.

En estas patologias se incluyen las coagulopatias congénitas, entre las que destacan la
hemofilia Ay B. Ambas consisten en trastornos hemorrégicos, hereditarios y recesivos,
producidos por una anomalia en el cromosoma X. Esta condicién implica una
deficiencia del factor de coagulacién VIII (hemofilia A) o IX (hemofilia B),
ocasionando alteraciones en la hemostasia y sus subsecuentes complicaciones. Por ello,
se precisa de un equipo multidisciplinar, siendo la enfermeria la encargada de
promocionar una buena calidad de vida a través de la educacion sanitaria de los

pacientes y familiares.

Mi trabajo tiene como objetivo informar y formar a los hemofilicos y cuidadores de los
diferentes aspectos que les proporcionen un bienestar en su dia a dia, evaluar los
beneficios de los distintos tratamientos hemofilicos disponibles vy, llevar a cabo

recomendaciones para el autotratamiento y autocuidado.

Se ha realizado una revisién narrativa en las bases de datos de Ciencias de la Salud y
Multidisciplinar, asi como, en documentos oficiales del Ministerio de Sanidad y libros

de hemofilia.

Descriptores utilizados: enfermedades raras, coagulopatias congénitas, hemorragias,

tratamiento hemofilico y cuidados de enfermeria en hemofilia.
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INTRODUCCION

El término de Enfermedades Raras (ER), aparecié alrededor de los afios 80 en los
Estados Unidos de Norte Ameérica (EEUU). Reciben este nombre aquéllas con un
elevado indice de mortandad, sin embargo, se caracterizan por una baja prevalencia.
Habitualmente, conllevan un progreso crénico y bastante severo de la enfermedad, con
maltiples deficiencias motoras, sensoriales y cognitivas. Por todo ello, son
padecimientos con elevados niveles de dificultad clinica que complican e imposibilitan

su identificacion, su valoracion y su evaluacion®.

En Estados Unidos, éstas se definen cuando perjudican a un nidmero menor de 20.000
personas en el pais, es decir, casi un caso por cada 1.200 individuos. Sin embargo, en la
Comunidad Europea, se consideran poco comunes cuando tienen una prevalencia menor
a 5 casos por cada 10.000 ciudadanos en la sociedad. Conforme a lo dictado por la
Direccion General de Sanidad, un 6% de los habitantes (cerca de 15 millones de

personas) de la Unién Europea estan o seran portadores de una enfermedad rara® *.

A lo largo de la historia, los distintos colectivos han tenido como objetivo ocuparse y
dar solucion primordialmente a los problemas relacionados con las enfermedades mas
frecuentes y que ocasionan una elevada morbi-mortalidad. El interés se centra en
solventar aquéllas que provocan patologias crénicas, que consiguen alcanzar una mayor
importancia con el afianzamiento del Estado de Bienestar, el paulatino aumento de la

esperanza de vida y la consecuente ancianidad de la poblacién®.

Por ello, la fascinacion por las Enfermedades Raras tiene lugar Unicamente en los paises
desarrollados por razones claramente socioeconémicas: son las Unicas regiones en los
que estos tipos de enfermos encuentran apoyo, ayuda y cobijo para sus peticiones tanto
sociales como sanitarias. Es evidente que las dificultades e inconvenientes que
presentan estas patologias son el alto gasto que ocasionan en el ambito sanitario, tanto
en lo referido a la investigacion, como a la necesidad de generar una nueva perspectiva
socio-sanitaria que permita que estos pacientes reciban un enfoque global y acorde a sus
exigencias. Son un grupo muy perjudicado cuya enfermedad trasciende de lo individual

a todo el entorno familiar y social® °.
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La primera coagulopatia hereditaria descubierta fue la hemofilia y, a dia de hoy, forma
parte de las llamadas Enfermedades Raras. Esta, provoca una serie de alteraciones en la
coagulacion de la sangre debido a un fallo genético por una carencia o disminucion de

determinados factores de la coagulacion®.

En el afio 1.700 d.C, aparecen las primeras referencias sobre la hemofilia. Durante este
periodo en el que se llevaba a cabo la circuncision a los nifios, los rabinos de la época se
percataron de que algunos sangraban excesivamente cuando se sometian a este
procedimiento que les provocaba la muerte. Aunque no conocian el por que de ello, se
fijaron en que solamente ocurria en ciertas familias. Por ello, a pesar de ser una
tradicion religiosa, el rabino Rabbi Judah llevé a cabo nuevas leyes para que aquellos
pequefios que tuviesen hermanos mayores con sangrados previos no se les practicara la

circuncision®.

En el siglo XII, un médico musulman de Cérdoba llamado Albucasis, fue el primero en
descubrir tal enfermedad pero, es en el afio 1803, cuando John C. Otto averigua la
genética de la misma 'y, en 1828, cuando el Dr. Hopff usa por primera vez en uno de sus

ensayos la palabra “hemofilia™’.

La hemofilia es definida como enfermedad “real” por sufrirla numerosos sujetos de la
aristocracia europea. El hijo de la Reina Victoria, Leopoldo, fue el primero en
evidenciar la presencia de esta patologia en la monarquia. Este falleci6 a la edad de 31
afios debido a una hemorragia intracerebral tras una caida. Las otras dos hijas de la
Reina Victoria, Alice y Beatrice, no manifestaron la enfermedad pero si eran portadoras,
por lo que, transmitieron esta afeccion a reinos de Europa, Rusia y Espafia (Anexo 1).

Sin embargo, en el presente no hay constancia de la patologia en la realeza en Europa®.

La enfermedad hemofilica tiene un origen genético, recesivo y unido al cromosoma X.
Hay varios tipos de hemofilia segun si existe o no una deficiencia del factor hemostatico
VIII (conocida como hemofilia A o hemofilia clasica) o del factor IX (hemofilia B o
enfermedad de Christmas), necesarios para que la sangre coagule. Sin embargo, esta
patologia se hereda en el 70% de los casos mientras que el 30% restante es debido a una

mutacion de novo®.

Al estar ligado este trastorno al cromosoma X de manera recesiva, son las mujeres las

portadoras (poseen una dotacion de dos cromosomas XX) y solamente se manifiesta en
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individuos varones (debido a los cromosomas XY). Sin embargo, de forma excepcional
e inusual, pueden darse casos de mujeres que la padecen (Anexo 2, 3).
Aproximadamente en el mundo hay alrededor de unas 400.000 personas afectadas por
esta enfermedad?®,

Actualmente, en Espafia, no se goza de un censo de hemofilicos comprobado y
verificado con exactitud. En el afio 1996, la Federacion Espafiola de enfermos de
hemofilia realizé un estudio con aquellos pacientes asociados a la misma (Anexo 4). En
el afio 2000, segun nuevas cifras, aproximadamente 2.470 personas eran portadoras de
hemofilia A y B (un 39.5% de individuos con hemofilia A y un 7.2% con hemofilia B)
y, en el afio 2010, el nimero de enfermos era de 2.993; un 86% correspondiente a la tipo
Avyun 14% ala B (Anexo 5, 6, 7, 8)° 2.

La hemofilia puede tener distintos grados segun su alcance (Anexo 9). Dentro de éstos,
encontramos los pacientes leves (conservan aproximadamente un 5 y 40% del factor
hemofilico si lo comparamos con un individuo saludable); pacientes moderados (con un

1y 5% de factor) y los pacientes graves (entre un 0y 1% de factor) %,

Las personas con este tipo de defectos genéticos en los factores de coagulacion
sanguinea presentan multiples sucesos hemorragicos a lo largo de toda su vida en zonas
musculosas, articulaciones y espacios cerrados, debido a una contusién, o de forma

espontanea por una alteracion de la hemostasia primaria y secundaria®.

Es en la década de los afios 70-80, se consiguen los primeros concentrados de los
factores de coagulacion, suponiendo un gran progreso ya que permitieron ciertas
actuaciones quirdrgicas, el autotratamiento y la profilaxis. En la actualidad, hay dos
maneras primordiales de conseguir productos para tratar la hemofilia: los obtenidos por

donacion de sangre y los fabricados por tecnologias recombinantes®®,

También, en los afios setenta y en los inicios de los ochenta, tuvo lugar el contagio por
el virus de la inmunodeficiencia humana (VIH) y el virus de la hepatitis C (VHC) a
través de concentrados de factor, provocando un problema de salud importante®. Una
elevada cifra de pacientes se vieron infectados por productos procedentes de la sangre
como crioprecipitados, plasma y liofilizados no inactivados (entre un 80-90% de los

hemofilicos) .
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Esto provoco una disminucién en la calidad de vida de los enfermos con hemofilia, una
asistencia sanitaria insuficiente y una baja esperanza de vida'®. Para evitar transmitir los
virus, poco a poco, se fueron incluyendo una serie de normas para escoger a los
donantes que estuviesen fuera de riesgos, se fue sometiendo a los productos derivados
del plasma a una serie de inactivaciones para eliminar todos los gérmenes
contaminantes y, se llevaron a cabo estudios de serologia en los laboratorios frente a
hepatitis B, C y el VIH'" '8, El progresivo aumento de nuevas terapias y tratamientos
ofrecen nuevas oportunidades para los hemofilicos, con el fin de prevenir todas estas
infecciones y llevar a cabo un buen diagnostico, tratamiento y evolucion de la

patologia®®.

Las hemorragias derivadas de esta patologia afectan a la vida del paciente, por ello, la
terapia estd encaminada a dos tipos de tratamientos: a demanda (el factor de
coagulacion se administra en el momento en el que aparece un episodio de sangrado) y
profilactico (el factor es infundido usualmente con el fin de evitar que tenga lugar ese

episodio, asi como, los efectos secundarios derivados de éste) 2°.

Actualmente, la profilaxis es el mejor tratamiento y el de preferencia; los pacientes
experimentan un numero menor de sangrados Yy el coste es reducido en comparacion con
el tratamiento a demanda. En Suecia y Holanda, aproximadamente en los afios 50, ya se
comenzd a utilizar este método para tratar a los hemofilicos, sin embargo, con menor

intensidad que los usados en la actualidad?.

Aunque los avances tecnoldgicos en desarrollo de terapias seguras y eficaces han
permitido hacer de la hemofilia una entidad en la que se mejora de modo notable la
calidad de vida de los pacientes, no hay una cura definitiva para esta enfermedad® .
Todo esto supone un gran reto para nuestro colectivo en diversos aspectos sociales,
educativos y sanitarios. Es necesario llevar a cabo una serie de actuaciones
multidisciplinares para comenzar a afrontar el impacto negativo que provoca esta
patologia en las personas que la padecen y en sus familiares por la angustia, la poca
seguridad y la gran incertidumbre terapéutica, asi como, en la falta de asistencia en los

problemas de la vida diaria®*.
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El abordaje integral del paciente hemofilico requiere de la coordinacion de esas
diferentes especialidades: hematologo, psicélogo, farmacéutico y, por supuesto, la

enfermeria.

Los cuidados enfermeros deben ir encaminados a prevenir, mantener y recuperar la
salud de estos pacientes, estando presentes programas de educacion sanitaria dirigidos
tanto al enfermo como a su familia, con el fin de facilitar el autotratamiento,
proporcionar la informacidn necesaria y favorecer la confianza y comunicacion con los
afectados, siendo una fuente de apoyo emocional®.

Desde hace afios, por diferentes motivos (entre ellos personales), he sentido un especial
interés por las enfermedades créonicas. Durante mis estudios de enfermeria, empecé a
escuchar la terminologia de enfermedades raras; esta palabra me llamé la atencion y me
hizo investigar algo méas sobre ella: significado, experiencias, enfermedades que
incluye, etc. Entre ellas aparecié la hemofilia, una patologia conocida desde hace

tiempo pero poco estudiada y algo olvidada por los enfermeros.

Todo esto, me ha llevado a indagar y profundizar en la importancia de la enfermeria
ante los pacientes hemofilicos, ya que existe un vacio e indiferencia en torno a los
cuidados. El fin del trabajo, consiste en conocer el papel que desempaiian los
profesionales enfermeros en esta patologia, con el objetivo de mejorar la calidad de vida

y prevenir los factores de riesgo de estos pacientes.
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OBJETIVOS

o Informar a los pacientes y familiares acerca de los cuidados que le permitan
Ilevar una buena calidad de vida.

o Valorar los beneficios que ofrecen los diferentes tratamientos hemofilicos.

o Educar al paciente para el autocuidado en el acceso venoso y en la

administracion de los factores de coagulacion.

METODOLOGIA

Se realizd una revision bibliogréfica en las bases de datos de Ciencias de la Salud:
Bdenf biblioteca virtual en salud, Biblioteca Cochrane Plus, BioMed Central Open
Access, Evidentia Revista de Enfermeria Basado en la Evidencia, CiberIindex: portal de
recursos de enfermeria y cuidados de la salud de la fundacion Index, SciELO Scientific
Electronic Library Online, Cinahl Complete, Fundacion Pfizer: publicaciones, PMC;
US National Library of Medicine, Elsevier Doyma Spanish Medical Collection y
Science direct y, en la base de datos Multidisciplinar: Dialnet Plus. Ademas, se han

utilizado documentos oficiales del Ministerio de Sanidad y libros de hemofilia.

Las palabras claves que han sido usadas para realizar la bisqueda son: enfermedades
raras, coagulopatias congénitas, hemofilia A y B, tratamiento hemofilico, profilaxis,
alteraciones musculoesqueléticas, calidad de vida, ejercicio fisico, cuidados orales,
autotratamiento y cuidados de enfermeria en hemofilia. Todos estos términos han sido

combinados con los operadores booleanos “AND”, “OR” y “NOT”".

De los resultados obtenidos se han excluido aquellos articulos que tienen una

antigiedad mayor a 14 afos.
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DESARROLLO

1. Alteraciones Muculoesqueléticas

Las hemorragias musculares y articulares son los sintomas mas comunes en las personas
hemofilicas; los mdsculos del antebrazo, glateos, pantorrilla, psoas-iliaco y las
articulaciones del codo, rodilla y tobillo son las que se ven afectadas con mas frecuencia
(Anexo 10, 11, 12). Estos episodios van acompafiados de dolor a corto-largo plazo y
suponen una limitacién para estos pacientes en su vida cotidiana (Anexo 13, 14, 15).
Por ello, es importante anticiparnos para impedir secuelas posteriores, asi como,

posibles hospitalizaciones®® ',

En el afio 1868, Volkmann manifestd que las hemorragias ocurrian de forma espontanea
0 secundarias a traumatismos y, en el 1892, Konig relacion6 los sangrados en las
articulaciones con la posterior aparicion de artritis. Ademas, éste Gltimo nombro las tres
etapas clinicas relacionadas con la misma: aguda (definié la sensacion de “aura” como

un cosquilleo y una tirantez previa a la hemorragia), subaguda y crénica®.

El tratamiento basado en la restitucion rapida del factor de coagulacién para lograr una
hemostasia eficaz y para prevenir este tipo de lesiones, es fundamental para que los
pacientes con hemofilia puedan llevar a cabo con normalidad las tareas del dia a dia, asi
como, actividades deportivas. Ademas, es primordial una rehabilitacion apropiada tras
los sangrados y unos conocimientos adecuados del paciente y de la familia sobre la
enfermedad para poder percibir los sintomas con rapidez, y asi administrar el

tratamiento en el momento adecuado®.

La hemartrosis, hematomas musculares y hemorragias cerebrales componen el 95% de
los sangrados en los hemofilicos y, en concreto, las hemorragias intra-articulares
constituyen entre el 60-80% (Anexo 16). La estructura de la articulacion se ve afectada
en su totalidad cuando se producen los episodios; la membrana sinovial no es capaz de
reabsorber todo ese liquido provocando con el tiempo la destruccion total de ésta y

derivando en una artropatia hemofilica®.

Los mecanismos patogénicos implicados en la artropatia hemofilica son desconocidos,

pero Stein H at al, sugieren que la sangre intra-articular tiene un efecto directo sobre el
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cartilago, poniendo en movimiento una sucesién de mecanismos que perjudican a la
membrana sinovial y por ende, a éste y al hueso®. Estas hemorragias pueden
producirse de forma natural y esponténea, o ser el resultado de una contusion (Anexo
17) 3.

Aungue no se conoce con seguridad el numero de sangrados para provocar un deterioro
definitivo del cartilago, generalmente, las articulaciones afectadas derivan en una
artropatia cuando tienen lugar numerosas hemorragias durante un periodo de varias
semanas (reciben el nombre de articulaciones diana). Esta artropatia cronica hemofilica
puede provocar una degradacion del cartilago, del hueso y una tumefaccion del tejido
sinovial que deriva en una sinovitis. Con el tiempo, todo esto perjudica gravemente a las
personas con esta patologia al impedirles una movilidad eficaz, siendo consecuencia de
una mayor invalidez y un empeoramiento de la calidad de vida. Esta situacion es un
tema de intranquilidad tanto para los profesionales de enfermeria como para los

pacientes®® %,

Pueden distinguirse dos tipos de hemartrosis diferentes: las agudas, que se caracterizan
por aparecer en aquellas articulaciones preliminarmente sanas y evolucionan en un corto
espacio de tiempo; las subagudas o crénicas, que estan ligadas a una sinovitis previa o

artropatia, la cual persevera atn haciendo uso de la medicacion oportuna (Anexo 18)%.

Tanto en la hemartrosis aguda como en la cronica, la persona suele notar rigidez, dolor
y cosquilleo, ademas, la articulacién se hincha, enrojece, esta caliente y sensible (Anexo
19, 20, 21, 22). La tendencia de estos pacientes es de mantener la articulacion en una
flexion antialgica para disminuir la dolencia, generalmente, al administrar el factor de
coagulacién, ésta cesa en el momento y la sangre que se acumula suele desaparecer en

poco tiempo (menos de dos semanas) *.

Para Rodriguez E.C (2008) #*** ® el proceso adecuado para tratar las hemartrosis se
basa en: cohibir la hemorragia con la administracion continua del factor de coagulacion,
artrocentesis, reposo suficiente, una inmovilizacion apropiada en la extremidad dafada,
aplicacion de hielo durante 15 minutos cada 4-6 horas, elevacion de la articulacion,
comprimir la articulacion con un vendaje durante las primeras 24 horas, una medicacion

analgesica apropiada e iniciar el ejercicio progresivamente segun dolor del hemofilico.
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El enfermero/a en el hospital, desempefia un papel fundamental en la prestacion de la
asistencia y en la coordinacion de los diferentes servicios, ya que trabaja con el paciente
y la familia para determinar la causa del sangrado (si es un evento espontaneo o debido
a una lesion), siendo el encargado de informar a las personas con hemofilia de todas

estas recomendaciones para actuar apropiadamente en cada caso.

Evaluar constantemente el estado de las articulaciones es esencial para poder
diagnosticar precozmente la artropatia, instaurando tacticas para evitar que la
enfermedad siga avanzando. Es preciso que para contener la hemorragia, el tratamiento

comience en el momento en el que el paciente note el “aura” .

En cuanto a los hematomas musculares, suponen el 10% de las dificultades
hemorrégicas. Los sangrados que tienen lugar en estas zonas provocan una mayor masa
muscular con una disminucion del movimiento, dolor a la hora de la movilidad,
contractura en flexion de la articulacion contigua, cambios en el color de la piel e

incremento de consistencia a la palpacion del muasculo perjudicado®”.

Los tratamientos habituales en los sangrados musculares, segun las distintas fases,
pueden ser: la administracién de la cantidad apropiada del factor de coagulacion,
analgésicos apropiados y reposo suficiente del masculo®, ejercicios isométricos e
isoténicos tan pronto como cese el dolor®®, Masoterapia e hidroterapia®, crioterapia **,

cinesiterapia®, electroestimulacién®, ultrasonidos*, etc.

En el afio 2013, Paloma MJ, manifesto que a pesar de que el 80-90% de las hemorragias
en hemofilicos tienen lugar en el sistema musculoesquelético, un 5-10% de éstas
perjudican a otras zonas tales como: los sistemas digestivo, genitourinario y a la cavidad
oral. La hematuria es quizas el tercer tipo de hemorragia mas usual en estos pacientes
con un 31-70%, seguido de las hemorragias gastrointestinales con aproximadamente
una incidencia de 10-25% y, por ultimo, las hemorragias orales que alcanzan un 9% de
los sangrados en hemofilicos (Anexo 24) *.

Para el control y prevencion de hemorragias, es preciso que el paciente hemofilico sea
tratado por un amplio abanico de profesionales de diferentes disciplinas, es decir, es
necesaria una atencién multidisciplinar que permita progresar para conseguir una mayor
esperanza y calidad de vida, que transmita al paciente informacion relacionada con su

enfermedad y que mejore la salud tanto fisica como psiquica®.

Estela Orellana Beltran
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2. Educacion Sanitaria

Como promotor de la salud, el profesional de enfermeria debe proporcionar unos
cuidados de calidad y desarrollar estrategias para informar a los pacientes acerca de los
principios que le permitan llevar un estilo de vida saludable (dieta equilibrada,

realizacion de ejercicio, ayuda en la toma de decisiones, evaluacion del dolor, etc.)*” “,

O’ Shea E. et al*, realizaron un estudio en el que participaron pacientes hemofilicos y
familiares. En éste, se demostré una elevada satisfaccion en cuanto al apoyo, la
informacién y la empatia que recibieron por parte del personal de enfermeria, alegando
lo comodos que se sentian hablando sobre su situacion con éstos. Ensayos anteriores
tales como: Holloway et al, 2004; Hacker et al, 2006; Westwood, 2006; Grogan y
Timmons, 2010, etc., ya lo confirmaron.

La educacién continua es de suma relevancia, segin Schrijvers L. et al*, |

0s
hemofilicos van aprendiendo diferentes habilidades sobre su enfermedad a lo largo de
su vida (en la adolescencia temprana aprenden la técnica de infusidn, en la adolescencia
media ya la realizan de manera independiente, en la adolescencia tardia adquieren
competencias mas complejas sobre el sangrado, etc.). Estos resultados podrian ayudar a
la enfermeria a adaptar la atencion y la educaciéon para el autocuidado segun las

diferentes fases por las que pasa el individuo.

Por todo ello, el equipo enfermero juega un papel crucial en el cuidado, en la
orientacion social y apoyo psicologico del paciente y de la familia, en los objetivos del
tratamiento, en la obtencion de mejores resultados, en el uso de medicamentos
especiales, en la rutina de cuidados, en la identificacién de los primeros signos de

sangrado y dolor, etc.>! %

En este sentido, hemos de destacar la informacion del enfermero/a a las portadoras.
Estas han sido las grandes olvidadas hasta hace pocos afios en la historia de la
hemofilia, tanto en los aspectos diagnosticos como en los clinicos. Se estima que este
grupo es muy numeroso ya que por cada paciente hemofilico hay, aproximadamente,
una media de cuatro portadoras. En cada embarazo existe un 50% de probabilidad de
tener un hijo afectado y un 50% posibilidad de tener una hija que también porta la

enfermedad™.
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Es importante que la pareja lleve a cabo una planificacion familiar antes de la
concepcién mediante un asesoramiento y unas recomendaciones genéticas apropiadas,
con el fin de tomar una decision sensata y asumirla con determinacién. La informacion
clara y concisa sobre las diferentes opciones de concepcidn disponibles, la evaluacion y
discusion del riesgo genético, las pruebas prenatales existentes y sus complicaciones, la
forma en la que se controla la hemofilia, asi como, las posibles consecuencias de
heredar la enfermedad, es esencial para la resolucion de esta cuestion. Ademas, el
dictamen debe llevarse a cabo por ambos miembros de la familia con la ayuda y el
apoyo del personal enfermero - médico pero, sin delegar el problema, ya que no existen
decisiones correctas o incorrectas sino que dependera de la singularidad y subjetividad
de cada uno (como vivan la enfermedad, la posicién adoptada ante ella, las creencias

religiosas, etc.)>*.

Las familias en riesgo de transmitir este trastorno hereditario de la coagulacion pueden
tener las siguientes opciones reproductivas: a) la concepcion de forma natural con un
diagnostico prenatal durante el embarazo para determinar si el feto esta o no afectado
(aparte de la amniocentesis, la biopsia 0 muestra de vellosidades corionicas son las
pruebas primordiales), b) rechazar dichas pruebas y aceptar los riesgos y las
consecuencias de tener un nifio con afectacion, ¢) no tener hijos, d) adoptar un hijo, e)
considerar las técnicas de reproduccion asistida y hacer uso de la donacién de 6vulos o
de esperma, f) considerar el diagndstico genético preimplantacional para identificar la
mutacion responsable y evitar la transmision de la condicion genética a la descendencia,
pudiendo tener un hijo sano (Anexo 25). Estas decisiones dependeran de cuestiones
étnicas y culturales asi como de la idea personal que tenga la familia ante esta

situacion®.

El personal sanitario debe ofrecer su ayuda a estas mujeres portadoras de la enfermedad
ya que concebir un nifio con problemas hemofilicos puede crear en ellas un sentimiento
de culpabilidad por ser transmisoras y, una ansiedad debido a la necesidad de
convertirse en una cuidadora crénica. Segun Barlow JH, y Ellard DR. (2006) *°, el
bienestar psicosocial de nifios/as con enfermedades cronicas, asi como el de sus padres,
se ve afectado en diversos aspectos del dia a dia puesto que experimentan mayor

inquietud en cuanto al porvenir de sus hijos/as.

Estela Orellana Beltran

14




Enfermedades Raras y Hemofilia: Un nuevo reto para Enfermeria

Es preciso descubrir aquellos casos en los que no se lleve a cabo una vida normalizada y
adaptada para poder derivarlos a los profesionales que puedan aconsejarles y orientarles
adecuadamente. Sin embargo, en la actualidad no se les presta la atencion suficiente,
dejando a un lado todas aquellas necesidades tanto psicolégicas como fisicas que
puedan llegar a tener. Lo ideal seria conseguir formar al personal sanitario en el
reconocimiento de circunstancias complicadas y en la busqueda de posibles soluciones

tan importantes para dicha poblacion®’.

En cuanto a las vacunas, éstas pueden administrarse por cuatro vias distintas: oral,
intramuscular, subcutanea e intradérmica. La mayoria de ellas se inyectan en la zona
intramuscular pero, en el caso de los pacientes con hemofilia, debe inocularse por la via
subcutanea ya que disminuye el riesgo de que se produzca un hematoma muscular
considerable e importante. En los nifios menores de 1 afio la puncion se realiza en la
zona anterolateral externa del muslo (vasto externo) y, a partir del afio, en la regién
deltoidea; a la hora de insertar la aguja debe hacerse con un angulo de 45° y coger un
pellizco de la piel entre los dedos indice y pulgar para evitar llegar al musculo,
comprimiendo la zona de puncion aproximadamente durante unos cinco minutos
(Anexo 26, 27). Los hemofilicos deben saber que no se debe administrar una dosis de

factor previamente a la vacunacién especialmente en las primeras horas® °.

La inmunizacién ante la hepatitis A-B es necesaria puesto que los enfermos reciben
tratamientos con plasma fresco congelado o con cualquier otro producto derivado de la

sangre, en el que puede no haberse producido la inactivacion virica®.

Con respecto a los cuidados orales, es esencial que las personas con trastornos de la
coagulacion lleven a cabo una buena salud dental para prevenir complicaciones
odontologicas (caries, enfermedades de las encias, extracciones dentales, etc.) y reducir
el nimero necesario de intervenciones quirtrgicas que pueden verse comprometidas por
un excesivo sangrado. Por ello, es conveniente que los pacientes hemofilicos lleven a
cabo una limpieza dental dos veces al dia con un cepillo de dureza media, usen
instrumentos de higiene interdental como la seda, utilicen una pasta de dientes con
fluoruro (se ha demostrado que es el método mas eficaz para eludir la aparicion de
caries consiguiendo una disminucion cercana al 50%), que acudan regularmente a su

dentista, que informen a sus hematdlogos antes de llevar a cabo extracciones dentales o
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procedimientos quirdrgicos para llevar a cabo un plan para el manejo de la hemostasis,

etc,.51 62

Otro aspecto a destacar es la medicacion. El enfermero/a debe informar a los
hemofilicos sobre ciertos farmacos que deben evitar ya que pueden interferir con la
coagulacion, entre éstos se encuentran el &cido acetilsalicilico (Aspirina/ASA) o los
antiinflamatorios no esteroideos (ibuprofeno y naproxeno). Para controlar el dolor, los
farmacos de primera eleccion son el paracetamol y el metamizol, en segundo lugar los
inhibidores de ciclooxigenasa (estan relacionados con una menor incidencia de

hemorragia intestinal) y, por Gltimo, estan los opioides®.

El ejercicio y la vida sana son tan importantes para estos pacientes como para las
personas sin enfermedad aparente. Para fomentar un cuerpo fuerte y sano, es
fundamental seguir una dieta equilibrada y la realizacion periddica de ejercicio. Aunque
un alto porcentaje de personas hemofilicas tienen la creencia de que es mejor evitar la
actividad fisica porque puede ser causante de sangrados, los enfermeros deben informar
sobre el deporte ya que éste favorece un menor nimero de hemorragias musculares y
articulares, disminuye el dafio articular, fomenta un peso adecuado para prevenir que las
articulaciones realicen un esfuerzo adicional por sobrepeso, mejora la fuerza, el
equilibrio, la coordinacidn, la flexibilidad, etc. Ademas, a todos estos beneficios fisicos
hay que afadir los psicosociales: la capacidad de reducir la ansiedad y la depresion, la
mejora de la autoestima y de la socializacién, el aumento de la calidad de vida, etc. Por
todo ello, aunque la practica deportiva no esté libre de peligros, las ganancias superan a

los inconvenientes®® %,

En lo referido a qué deportes practicar, encontramos entre los méas aconsejados aquellos
de bajo impacto o sin contacto como caminar, la natacion, el tenis de mesa, el
badminton, el golf y el ciclismo. Por otro lado, los no recomendados son aquellos de

alto impacto o de contacto como el rugby, el lacrosse, la lucha libre, etc.®®

La hemofilia es una enfermedad rara, por ello, es fundamental que haya una conciencia
sobre ella en el ambito médico, enfermero, cientifico y social, con el fin de incrementar
la investigacion sobre nuevos procedimientos terapéuticos y diagnosticos. En estos

aspectos juega un papel culminante el trabajo realizado por las asociaciones de

Estela Orellana Beltran

16




Enfermedades Raras y Hemofilia: Un nuevo reto para Enfermeria

hemofilicos, ademas, son puntos de reunion, de apoyo emocional y psicolégico, de

informacion y de asesoramiento para los pacientes y familiares (Anexo 28) °’.

3. Modalidades terapéuticas

El principio fundamental y primario del tratamiento en hemofilicos, es prevenir y tratar

las hemorragias administrando los factores de coagulacion necesarios. Estos sangrados

deben ser resueltos precozmente (preferentemente antes de las dos horas), con el fin de

impedir que la articulacién quede perjudicada y desencadene en una artropatia. Existen

diferentes modalidades terapéuticas entre las que destacamos dos (Anexo 29) ®¢:

— El tratamiento a demanda: Se basa en la infusion del factor insuficiente una vez

que se ha producido la hemorragia con el fin de cesar el sangrado e impedir las

futuras consecuencias. La administracion puede llevarse a cabo de dos formas

diferentes:

a) Tratamiento de forma ambulatoria: puede realizarse en la casa, escuela,

trabajo, etc. por autoadministracion o con ayuda de los familiares. Se

lleva a cabo entre los primeros 60-90 minutos desde que tiene lugar el

sangrado. Ofrece una mejora en la calidad de vida de los hemofilicos al

evitar traslados continuos al hospital, asi como, hospitalizaciones

prescindibles. Para ello, es necesario facilitar a los pacientes y cuidadores

una educacion sanitaria oportuna, por parte de los profesionales de

enfermeria, a la hora de tratar las hemorragias, limitar las dificultades

inminentes, almacenar los factores, los preparativos, la venopuncién, la

durabilidad del tratamiento, etc.® ™

b) Tratamiento en los hospitales o clinicas: el hemofilico asiste al hospital

tras una hemorragia para recibir los factores de coagulacion VIII o IX

por parte de los enfermeros/as, después de haber comenzado las medidas

necesarias en casa. Una de las principales desventajas es el tiempo que el

paciente tarda en llegar, no pudiendo atender propiciamente la

hemorragia.®®

Novelo GB. et al’*, realizaron un ensayo para comparar a 15 pacientes que seguian un

tratamiento domiciliario, con 26 enfermos que recibian la infusion en el hospital. Los

resultados manifestaron que, de forma ambulatoria, se redujo en un 50% el uso de
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factores de coagulacion, asi como, un 34% de los gastos sanitarios. Ademas se

impidieron hospitalizaciones innecesarias y disminuyé el dafio articular.

— El tratamiento profiléctico: La profilaxis en la hemofilia aparece referenciada

por primera vez en América del Norte, sin embargo, es en Suecia a finales de los

afios 50, cuando se lleva a cabo un estudio significativo sobre las ventajas de

este tratamiento, en el cual, 60 pacientes entre 3 y 32 afios consiguieron alcanzar

un elevado estado de bienestar respecto a las actividades de la vida diaria al

mantener un nivel de factor mayor al 1%,

En la actualidad, es el de eleccion para los pacientes hemofilicos y consiste en la

administracion de los coagulantes durante varios dias de la semana con un

minimo de 45 semanas al afio, con el fin de evitar la frecuencia de posibles

hemorragias y el inicio de la artropatia en las articulaciones diana™. Existen tres

tipos de profilaxis:

a)

b)

d)

Profilaxis primaria: Es un tratamiento ininterrumpido que tiene su
comienzo con el primer sangrado articular (previo al deterioro de la
articulacién) o antes de los dos afios de edad, sin que haya evidencia de
una enfermedad articular identificada. Su objetivo es impedir los
hemartros y la artropia’™ "4 7> 76 77. 78

Profilaxis secundaria: Esta prevencién empieza después de los 2 afios de
edad, o cuando tiene lugar la segunda hemorragia de la articulacion.
Sigue sin haber certeza de enfermedad articular y, aunque no revierte el
dafo causado, permite un desarrollo de la enfermedad mas favorable y
disminuye la cantidad de episodios hemorréagicos™ 4 > /6. 77: 78
Profilaxis terciaria: Tratamiento continuado que se origina tras el
deterioro de la articulacion a cualquier edad. Intenta posponer el avance
y desarrollo de la artropatfa y disminuir los sintomas’> "4 7> 6. 77. 78
Profilaxis intermitente: Tiene como finalidad impedir hemorragias por

lapsus de tiempo no mayores a 45 semanas al afio”> " > /6. 77: 78

El estudio realizado hace 8 afios por Khair K. et al’®, manifestd que la adherencia

deficiente al tratamiento es la barrera mas comin encontrada por los enfermeros/as

cuando se lleva a cabo la profilaxis. Por tanto, programas de educacion y tratamientos
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individualizados sobre como llevar a cabo la administracion y la adhesion, son medidas

necesarias para una mejor evolucion de la enfermedad.

En el 2001, Kyngas H. y Rissanen M. ?* descubrieron que el apoyo de los enfermeros/as
fue el parametro mas potente para asegurar el correcto seguimiento de la terapia
hemofilica por parte de los pacientes (quién recibio dicha ayuda tuvo una adhesion al

régimen terapéutico 7,3 veces superior a aquellos que no lo recibieron).

Los estudios JOS (the Joint Outcome Study) y ESPIRIT (Evaluation Study on
Prophylaxis: a Randomized Italian Trial) manifestaron las ventajas de la profilaxis sobre
el tratamiento a demanda en cuanto a una mejor evolucion de las hemartrosis y una
menor prevalencia de artropatia. En el ensayo JOS, se dividieron 65 nifios hemofilicos
graves menores de 30 meses en dos grupos: uno de profilaxis continda estandar y otro
sometido a un tratamiento intensivo a demanda. Tras 6 afios de seguimiento, el riesgo
relativo de dafio articular en el grupo de tratamiento a demanda fue seis veces mayor
que en los pacientes bajo profilaxis (Anexo 30) . En el segundo articulo llevado a cabo
en el Royal Free de Londres, se analizaron 133 enfermos hemofilicos, observandose que
la aparicion de sangrados espontaneos es significativamente menor en aquellos
pacientes con profilaxis. Ademas, se producia un consumo de factor tres veces menor

comparado con el tratamiento a demanda®’.

Ademas de que los beneficios de la profilaxis en la preservacion de las articulaciones
son claras, las ventajas son mucho mas generalizadas debido a que, se produce una
disminucion en la discapacidad del enfermo, una mejor calidad de vida, menos ingresos
hospitalarios y un denscenso en la probabilidad de hemorragias cerebrales y

musculares®.
4. Administracion de los factores de coagulacion

Es fundamental por parte del personal de enfermeria explicar al paciente la forma de
preparar los factores de coagulacién. Debido a la existencia de numerosas empresas
farmacéuticas que los fabrican, no hay una Unica manera de reconstituir dichos
productos. En las instrucciones de cada uno de ellos se describe el procedimiento méas
adecuado, ademas, cada embalaje contiene los materiales necesarios para llevarlo a

cabo.
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Sin embargo, a continuacion se detalla la actuacion que se debe seguir de una forma

generalizada® 8 & %

1. Verificar que el farmaco y la dosificacion es la correcta.

2. Si fuese necesario, templar el vial del disolvente a una temperatura ambiente (no
superar los 35-37 °C).

3. Comprobar que el medicamento no esta caducado y que todos los materiales
para llevar a cabo la reconstitucion estan en el envase; jeringa precargada, vial
de liofilizado, palomilla, etc. (Anexo 31).

4. Llevar a cabo una lavado de manos como requisito para una buena asepsia.

5. Romper los precintos de los viales y desinfectar los tapones de goma.

6. Emplear los adaptadores para pasar el disolvente (vial o jeringa precargada) al
vial de liofilizado.

7. Voltear suavemente el vial para que se diluya totalmente el polvo en Ila
disolucion. Es importante no agitar intensamente con el fin de impedir la
creacion de espuma (la solucion debe ser traslucida), asi como, la utilizacion
exclusiva de la jeringa precargada del estuche para llevar a cabo la
reconstitucion (Anexo 32, 33 34).

8. Disuelto el liofilizado, introducirla en una jeringa cualquiera estéril y

desechable, generalmente debe inyectarse inmediatamente (Anexo 35).

El tema de la conservacion de los factores de coagulacién, es también muy importante.
Antiguamente, se guardaban en frigorificos que mantenian una temperatura entre los 2 y
los 8 °C. Hoy dia, la mayor parte de los productos pueden mantenerse a temperatura
ambiente entre los 25 y 28 °C por lapsos de tiempo superiores a 3-6 meses. Sin
embargo, es recomendable comprobar el prospecto por si fuesen precisos unos
requisitos especiales en su conservacion y traslado, ademas, en zonas con climas calidos
0 si se viaja en coche, se debe aconsejar la utilizacién de acumuladores de frio por si

fuesen precisos®’.

Asi mismo, los enfermeros/as deben informar sobre la administracion del tratamiento.
Los factores de coagulacion siempre se administran via venosa (en forma de bolos o
mediante bombas de infusion continua), ya sea a través de la canalizacion de una vena
periférica, de un dispositivo de acceso venoso central o de una fistula arteriovenosa

(Anexo 36). Los profesionales de enfermeria, somos los encargados de realizar esta
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técnica, por lo tanto, necesitamos una serie de conocimientos esenciales sobre como
llevar a cabo el procedimiento, asi como, la correcta eleccién del acceso venoso. Si
seguimos estos pasos de manera apropiada, conseguiremos ofrecer una asistencia de

calidad que aumentara el confort de estos pacientes® .

El tema de las tunelizaciones es primordial. Estas se basan en canalizar la misma vena
utilizando el mismo punto de inyeccion, consiguiendo una clase de conducto o “fistula”
artificial que favorece el acceso venoso a lo largo del tiempo (por aumento del calibre
del vaso). En la zona afectada tienen lugar una serie de cambios: la piel se ablanda, hay
una variacion del color (conocido vulgarmente como “peca”) y la percepcion del dolor

es menor al disminuir la sensibilidad en la regién (Anexo 40, 41, 42) *.

Cuando la puncion venosa periférica no es factible, los dispositivos de acceso venoso
central (CVAD) vy las fistulas arteriovenosas son alternativas valiosas. Los CVAD,
suelen utilizarse en los bebés y nifios ya que sus venas periféricas son pequefias e
inmaduras y, por lo tanto, de dificil acceso para los enfermeros/as. También, se usa en
adultos cuyas venas superficiales estan ya “desgastadas” por su uso continuo Yy en nifios
que no colaboran. Hay dos tipos de CVAD: los externos y los reservorios subcutaneos,
como por ejemplo el Porth-a-Cath (Anexo 43, 44); éstos ultimos son los mas utilizados.
Otra opcidn, es el empleo de las fistulas en aquellos pacientes que han experimentados
persistentes dificultades con los CVAD®.

Una funcion fundamental de la enfermeria consiste en la realizacion de una educacion
sanitaria en aquellos pacientes con un acceso venoso central. Este dispositivo se
implanta quirdrgicamente (en el caso de ser subcutdneo se coloca aproximadamente
debajo de la zona de la clavicula), por ello, la ensefianza debe centrarse en la
importancia del lavado de manos y en la realizacion de una técnica aséptica. Para el
mantenimiento de los CVAD, se procederd a lavar la piel circundante antes de la
infusion del factor; primero con agua y jabon, posteriormente desinfectando con
chlorhexidina al 2% o con povidona yodada al 10%. Se pueden utilizar cremas tdpicas
para disminuir el dolor (crema EMLA: lidocaina y prilocaina al 2,5% o ELA-Max:
lidocaina al 4%), limpiando después la zona. Para terminar, hay que destacar dos
aspectos importantes: la aguja que se emplea es una Huber o Gripper (Anexo 45, 46) v,

es preciso sellar el CVAD con heparina o suero salino al acabar el procedimiento®® %,
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CONCLUSIONES

La informacion, el apoyo y la empatia que reciben los hemofilicos de los
enfermeros/as, mejora su satisfaccion y les hace sentirse mas comodos a la hora
de realizar los autocuidados.

Los hemofilicos, con el aprendizaje recibido por el profesional enfermero,
adquieren diferentes habilidades sobre su enfermedad, lo que produce una mayor
autonomia en su vida cotidiana.

Es importante que la pareja lleve a cabo una planificacion familiar y unas
recomendaciones genéticas. La informacion clara y concisa sobre las diferentes
opciones, por parte del personal de enfermeria, favorece la toma de decisiones.
En caso contrario, concebir un nifio hemofilico puede crear en las portadoras un
sentimiento de culpabilidad por ser transmisoras, asi como, ansiedad por
convertirse en una cuidadora cronica.

Los cuidados orales, el ejercicio fisico y la vida sana, son fundamentales para
realizar correctamente las actividades de la vida diaria. Por ello, se debe educar a
los pacientes en este sentido, mejorando asi su calidad de vida.

El tratamiento domiciliario reduce en un 50% el uso de los factores de
coagulacion vy, disminuye en un 34% los gastos sanitarios. Ademas, impide
hospitalizaciones innecesarias y el dafio articular.

La falta de adherencia al tratamiento es la barrera mas comin encontrada por la
enfermeria cuando se lleva a cabo éste, por tanto, los programas educacionales
sobre la administracion y la adhesién son necesarios para una mejor evaluacion
de la enfermedad. El apoyo de estos profesionales sanitarios es el parametro mas
potente para asegurar el correcto seguimiento de la terapia hemofilica.

La profilaxis en la hemofilia consigue alcanzar un elevado estado de bienestar
respecto a las actividades de la vida diaria al mantener un nivel de factor mayor
al 1%, mejorando la evolucion de la hemartrosis y disminuyendo la prevalencia
de artropatia, sangrados, hemorragias internas, hematomas, etc., respecto al
tratamiento a demanda.

La ensefianza en cuanto a la canalizacion de la via, disminuye los problemas

respecto a la administracion y favorece el autotratamiento.
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Hombre sanoy Hombre hemofilico Hombre hemofilico
mujer portadora y mujer sana y mujer portadora
3 ©
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I | | | | I I I | | | |
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XY XX XY XX XY XX XY XX XY XX XY XX

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

Anexo 2. Patrones de herencia en la hemofilia.
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@ Cromosoma X anormal '\ Cromosoma X normal '/ Cromosoma Y normal

Anexo 3. Patrones de herencia en la hemofilia.
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2500

DATOS NO DISPONIBLES
DATOS NO DISPONIBLES
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Anexo 4. Censo realizado por la Federacion Espariola de Hemofilia 1981-1996.
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Anexo 5. Censo hemofilicos total nacional 2010, distribucion por gravedad.
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|BHemofiia A WHemofiia B |

Anexo 6. Censo de hemofilia A y B en Espafia, 2010. Distribucion por C.C.A.A.

Zona Geografica Numero
Mundial: 420,000

-Hemofiia A 350,000
. -Hemofilia B 70,000
Africa 2,170
Europa 41, 790
Este del Meditemaneo 17, 368
Asia- sureste 7.821
India 7000
América 33, 082
Argentina:

-Hemofiia A 1536

-Hemofilia B 1684
Brasil:

-Hemofiia A 5411

-Hemofilia B 8386
Canada

-Hemofiia A 1,920

-Hemofilia B 494
Chile

Hemofiia A 799

-Hemofilia B 129
Colombia:

Hencidlia A 632

-Hemofilia B 139
Cuba:

Henodlia A 220

-Hemofilia B 41
Estados Unidos de Amenca:

Henodlia A 10,805

-Hemoifllia B 3,359
Mexico: 2000
Venezuela:
-Hemofiia A 805
-Hemoflia B 262

Anexo 7. Datos estadisticos sobre el nimero de pacientes hemofilicos por continentes y
por pais (Datos obtenidos del Reporto on the WFH Global Survey 2001).
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HEMOFILIA A | HEMOFILIA B
Leve 1.164 (56%) 129 (42%)
Adultos Moderada 281 (13%) 102 (33%)
2392 (B0%) Grave 638 (31%%) T8 (25%)
Total 2 083 309
Leve 212 (45%) 19 (28%)
Pediatricos Moderada 64 (14%) 22 (32%)
341 (18%) Grave 196 (41%) 28 (40%)
Total 472 &9
| eve 19 (48%) 4 (20%)
e Moderada 7 (17%) 11 (55%)
60 (2%) Grave 14 (35%) 5 (25%)
Total 40 20

Anexo 8. Clasificacion por grupos de edad, tipo de hemofilia y gravedad en el afio

2010.

Clasificacion

O

Nivel de factor

Manifestacion Clinica

Hemorragia espontanea de articulaciones y

Grave <1 p
midsculos
Hemorragia espontanea pcasional.
Moderada 1a5b |D L
Sangrado severo con trauma o cirugia
Leve 6ad0 Hemorragia severa con trauma o cirugia mayor.

Anexo 9. Clasificacion segun nivel de factor anti-hemofilico.
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Localizacion de la hemorragia Incidencia aproximada

Hemartrosis 70 —80 %

Mas frecuente en las articulaciones de
rodilla, tobillos y codo.

Menos frecuente en hombros mufiecas y

cadera

Musculos 10-20%
Otras hemorragias importante 5-10%
Sistema nervioso central < 5%

Anexo 10. Localizaciones e incidencia aproximada de las diferentes hemorragias.

Rodilla 0 )

|
i ". QToblllo

i

Anexo 11. Localizacion de las hemorragias en diferentes articulaciones.
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Biceps (braquial)
Musculos flexores del antebrazo

lliopsoas (flexor de la cadera)

Mdsculos posteriores del muslo

) Pantorrilla (gastrocnemio)

o

Anexo 12. Musculos afectados por hemorragias hemofilicas.

Dolor a corto plazo (agudo)

Sintomas comunes * Sensacién de cosquilleo o burbujeo
* Inflamacién
* Disminucién en el rango de movimiento o uso de una articulacién

* Calor—Ia piel se siente tibia al tacto

* Un sangrado que necesita tratamiento

Riesgos sl se lo Ignora = Aumenta el tiempo de recuperacién

* Puede causar dafio articular y conducir a un dolor crénico

Tratamiento recomendado * Factor
*R.L.CEE.

* Medicamentos para el dolor

Lo que debe evitar * No hacer nada con el dolor

* Medicamentos que inhiban la coagulacién j

Anexo 13. Dolor a corto plazo (agudo).

Estela Orellana Beltran
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Dolor a largo plazo (cronico)

Sintomas comunes * Dura meses o mas

* Rigidez articular, rango de movimiento con limitacién severa

Causas probables * Dafo provocado por muchos sangrados

* Otro dano articular

Riesgos sl se lo ignora * Articulaciones mas dificiles de mover

* Es mas dificil hacer las tareas diarias

Tratamiento recomendado * Medicamentos para el dolor (consulte la pagina 6)
* Ejercicios/estiramiento
* Fisioterapia

* Métodos alternativos (consulte la pagina 7)

* No mover la articulacién
* Ignorar el dolor
* Medicamentos que inhiban la coagulacién )

Anexo 14. Dolor a largo plazo (cronico).

» Dolor crénico (largo
plazo) por artritis y
otras enfermedades
articulares

« Dolor agudo (corto
plazo) por sangrados
en musculos y
articulaciones

Anexo 15. Tipos de dolor en la hemofilia.

Estela Orellana Beltran
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hombro 8%

codo 25%

cadera 5%

— [ rodilla 44%

[ tobillo 15%

Otras 3%

Anexo 16. Incidencia de sangrado en articulaciones especificas.

Tipo de sangrado

Localizacién

Grave

Articulaciones (hemartrosis)

Musculos, especialmente en
compartimentos profundos
Mucosas de boca, narizz y tracto

genitourinario.

Que ponen en riesgo la vida del paciente

Intracraneal / espinal

Cuello/garganta

Gastrointestinal

Anexo 17. Tipos de sangrado hemofilico y su localizacion.
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o
§
ks
)
Un solo episodio Las hemoragias recurentes La proifferacion de |z membrana 13 destruccin del cartflago En las fases avanzadas hay
hemomagico puede ser distienden la capsula sinovial da como resultado un 0Aigina un dao arbicular una pérdida completa del
suficiente para producy arficular y mantienan la tondo inflamado, vascularzado duradero, ko que produce cartflago y alteraciones dseas
sinovits sinowitis y fragl., Las nuevas hemormagias arfrits y articuacones
puaden destruir & cartfiago fibroticas

Anexo 18. Desarrollo de la artropatia hemofilica.

Anexo 19. Proceso de afeccién articular crénica en la hemofilia.

Estela Orellana Beltran
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\

La inflamacion de tejidos Con el tiempo, esto puede El dano permanente
en la rodilla puede llevar a un desgaste da como resultado una
volverse permanente del hueso articulacion destruida

Anexo 20. Efectos de los sangrados articulares.

| “psintomitico
" Burbujeo
| Glor
R —
’ Inflamacién
0 — Dolor |
Calor
—
— Inflamacién
*e® : i Debilidad muscular
Rigidez
Dolor crénico

Limitacién de la movilidad

Anexo 21. Gravedad de la hemartrosis y su expresion clinica.

43 Estela Orellana Beltran




Enfermedades Raras y Hemofilia: Un nuevo reto para Enfermeria

Anexo 22. Nifio hemofilico que presenta hemartrosis aguda.

Anexo 23. Artrocentesis en paciente hemofilico con artropatia hemofilica y hemartrosis

aguda.
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| Grave | Moderada | __Leve | _ Total __

80 (56%) 111 (62%)
31 (22%) 42 (23%)
Mucosa bucal 30 (21%) 24 (14%)
Encias y 1 (1%) 1 (1%)
paladar
142 180

18 (69%) 209 (60%)
6 (23%) 79 (23%)
2 (8%) 58 (17%)
0 2 (0.5%)
26 348

Anexo 24. Frecuencia anual de hemorragias bucales que precisaron tratamiento

sustitutivo.

Se extraen los dwulos de
la mujer y se fertilizan
amn al laboratorio con el
esperma de su pansja.
Esto es la fertilizacidn in
witro (Fvl.

Fertilizacidn in
witro (FIW} con
diagndstico
preimplantacian
{OP1)

Cuando los embricnes
estin en una fase muy
temprana de desarmollc
se hace una prusba para
determinar sl tieren <l
gene de la hemofiliz
alerado. Sclamente s=
implantan en el averc de
la madre embricnes qus
no tienen el gene de la

hemofilia alterado.

Este procedimisnto
B85 COStOso ¥ No esta
disponible en muchas
partes del mundao.

La tasa de éxito de wun
embarazo mediants FIY s
de cerca del 30 por ciento
por ciclo.

Se sigue recomendando la
MW o amniccentesis para
confirmar que el feto no
tenaga el gene alterado.

FI'V con énvulos

donados

Usar dwulos donados por
una mujer fértil que no s=a
cortadora de la hemofilia
garantiza que =l bebé no
corrra &l fnesgo de heredar
el gene de la hemofilia de
su madre.

Muevamente, la FIV es
costosa, con una tasa de
éxito de wun embarazo
cercana al 30 por ciento
por cicle. Este porcentaje
25 Mmejor oon antes
jowenes._

Seleccién de
esperma

Solo se utiliza esparma
Com Cromosoma X, Esto
garantiza el nacimients de
urs mifs.

La nifia sun podris heredar
el gens alerado v ser
pormadora de la hemofilia.
Fodria presentar sintomas
hemorrdagicos v podria
transmitir 2l gene alterado
a sus hijos.

Este meétodo solo

esta disponible en
centros especislizados
como hemramisenta de
imwvestigscion ¥y sigue an
etapa de evaluscidn.

Fuert=: &daptado de Al Abous Carriems (Todo acerca de las ponadoras), Sociedad

Canadi=nse de Hemofilia.

Anexo 25. Opciones de concepcion para portadoras de hemofilia.
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Via intramuscular Via subcuténea

Dermis

)

»— Telidograso___o- -

(subsuténed) |

—— Tejido
~ muscular

Anexo 26, Comparacion entre el &ngulo adecuado en la via intramuscular (1° imagen) y

la via subcutanea (22 imagen).

tejido celufar
subcutineo :

Anexo 27. Angulo de puncion adecuado en la via subcutanea.
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Anexo 28. Diferentes asociaciones de hemofilia en Espafia.
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Tratamiento por episodios Tratamiento que se aplica cuando hay evidencia clinica de una hemorragia.
(“a demanda”)

Profilaxis continua

Profilaxis primaria Tratamiento regular y continuo* que comienza a aplicarse ante la ausencia
de una enfermedad articular osteo-cartilaginosa documentada, determinada
mediante un examen fisico y/o estudios con imagenes, y antes de que exista
evidencia clinica de una segunda hemorragia en alguna articulacion grande**, a
partir de los 3 anos.

Profilaxis secundaria Tratamiento regular continuo* que comienza a aplicarse después de que se han
producido 2 o mas hemorragias en alguna articulacion grande** y antes del
inicio de una enfermedad articular documentado mediante un examen fisico y
estudios con imagenes.

Profilaxis terciaria Tratamiento regular continuo* que comienza a aplicarse a continuacion del inicio
de la enfermedad articular que se ha documentado mediante un examen fisico y
radiografias simples de las articulaciones afectadas.

Profilaxis intermitente (“periddica”)  Tratamiento que se aplica para prevenir hemorragias durante periodos que no
excedan 45 semanas por ano.

* Continuo se define como la intencidn de aplicar un tratamiento durante 52 semanas por ano y recibir un minimo de infusiones con una
frecuencia definida a priori durante por lo menos 45 semanas (85%) del ano en consideracion.

** Articulaciones grandes = tobillos, rodillas, caderas, codos y hombros.

Anexo 29. Protocolos de terapia con factores de coagulacion.

N=65 niflos con hemofilia A grave (6-30 meses)

9 Aleatorizacion ¥
Profilaxis (n=32) Tto demanda (n=33)
25 Ul/kg dias alternos 40 Ul/kg; 20 Ul/kgalas24hy72h; |

Continuando con 20 Ul/kg a dias
alternos hasta la resolucién (maximo 4
semanas)

Evaluar a los 6 afnos de edad la incidencia de ieslonesidseas o
cartilaginosas en tobillos, codos y rodillas mediante RX y RM B

12 87% de reduccion del n° de Reduccién del riesgo

;" 13
%%a :i hemorragias articulares (p<0,001) D"?;':&;:;)‘“"'
" Y -‘100
% ‘ 4,9 ¥
1 % s
£ % 0,6 g =
e 0
Profilaxis A demanda Profilaxis A demanda

Anexo 30. Estudio JOS.
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Anexo 31. Materiales para llevar a cabo la reconstitucion del factor.

Anexo 32. Reconstitucion del factor de coagulacion.

Estela Orellana Beltran
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Anexo 33. Reconstitucion del factor de coagulacion.

." &
< My,
~ \l{i

Colocar el adaptador sobre el vial y Acoplar la varilla del émbolo Retirar la punta del tapén de

presionar hasta que el punzon del presiondndola y girdndola con plastico de la jeringa rompiendo

adaptador penetre en el tapén. firmeza. [a perforacién de la tapa. No tocar
el interior de la tapa nila punta

Retirar el envase del jeringa

o rar el :‘v adaptadory dals %

Anexo 34. Reconstitucion del factor de coagulacion.
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FACTOR ESTABILIDAD DEL FACTOR
RECONSTITUIDO

ReFacto AF (moroctocog alfa) 3horasa T

Helixate NG (octocog alfa) 3horasa T?

Haemate-P 3 horasa T?

Uso inmediato

3 horasa T?

Uso inmediato

24 horas refrigerado

3 horas mas 25 °C

24 horas a T2

Anexo 35. Tiempo de estabilidad del factor reconstituido.

Estela Orellana Beltran

51




Enfermedades Raras y Hemofilia: Un nuevo reto para Enfermeria

Aspectos a favor y en contra de los distintos accesos venosos en la hemofilia

Tipo de acceso

Vena periférica

DAVC (dispositivo de
acceso venoso central)

tunelizados externos

DAVC totalmente

implantado con

reservorio subcutaneo

A favor
No requiere de
instrumentos
externos
No cambios
anatémicos
No requiere cirugia
No precisa de
cuidados especiales
Insercion
percutanea
No precisa de
agujas
Uso inmediato
Bajo riesgo de
extravasaciones

Larga duracion (> 1
afio)

Cuidados menos
frecuentes

No limitacion de la
actividad fisica

52

En contra
Baja probabilidad
de acceso en el
primer intento
Posible hematoma
en el lugar de

puncion

Riesgo de
infecciones
Duracion limitada
(< lano)

Precisa de riguroso
entrenamiento
Cuidados
frecuentes

Riesgo de
trombosis

Limita algunas
actividades fisicas
Escasa
aceptabilidad
Riesgo de
desplazamiento
Riesgo de
infecciones
Precisa
entrenamiento
riguroso

Procedimiento
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e Estéticamente quirdrgico
aceptable e Se requiere aguja
especial

e Posible erosion de
la piel tras
prolongado uso

e Riesgo de

trombosis

Fistula arteriovenosa

Anexo 36. Aspectos a favor y en contra en los distintos accesos venosos en los
hemofilicos.
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Anexo 37. Canalizacién de la via venosa periférica.

Anexo 38. Infusion del factor de coagulacion.
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ReFacto AF (moroctocog alfa) Varios minutos

Helixate NG (octocog alfa) Maximo 2ml/min

Haemate P (FVIII/FVW) Méximo 4ml/min

Octanate (FVIII) 2-3 ml/min

Haemoctin (FVIII) 2-3 ml/min

Factor IX Grifols (FIX) 3ml/min

Immunine (FIX) Maximo 2ml/min

Octanine (FIX) 2-3 ml/min

Factor Vlla (eptacog alfa activado) Lentamente

Factor X1 (FXI) Méaximo 4ml/min

Prothromplex (protombina humana) Méaximo 2 ml/min

Nuwiq Méximo 4ml/min

Anexo 39. Velocidad de administracion de los factores de coagulacion segun su ficha

técnica.
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Anexo 40. Tunelizaciones en la flexura del codo.

Anexo 41. Tunelizaciones en el dorso de la mano.
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Anexo 42. Tunelizaciones en el pie.
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Port-a-cath (Port)

Port-a-cath
under skin

Inserting needle
into Port-a-cath

Anexo 43. Colocacion del Porth-a-Cath.

PowerLoc* Safety
Infusion Set

Anexo 44.Componentes del Porth-a-Cath.
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Anexo 45. Aguja Huber utilizada en la puncion del Porth-a-Cath.

Anexo 46. Aguja Gripper utilizada en la puncion del Porth-a-Cath.
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