n Espana existen 6852
personas diagnosticadas
con algtn tipo de coagu-
lopatia congénita segin
la Memoria del ano 2002 de la Fede-
racion Nacional de Hemofilia.
Desde la Federacion Nacional de
Hemofilia (www.hemolfilia.com) se
atiende a sus asociados de manera
diversa debido a los diferentes gra-
dos de severidad en la hemofila, la
presencia de inhibidores o de otras
enfermedades derivadas del trata-
miento. Es por eso que la atencion
se realiza a dos niveles, individual,
mediante la orientacion, informa-
cién y apoyo personalizado, y gru-
pal.mediante la planificacion y
desarrollo de programas de inter-
vencion en grupos especificos, con
caracteristicas comunes, dentro del

discapacidades

HEMOFILIA

LA ENFERMEDAD DE LA SANGRE

Pese a ser conocida con anterioridad, sélo a partir
del siglo XVIIl se empieza a estudiar en profundidad
esta enfermedad que consiste en el problema que
tiene la sangre para formar coagulos de manera
eficaz. Aproximadamente una de cada nueve mil
personas padece algun tipo de trastorno de

coagulacién hereditario.

colectivo. Dentro de las actividades
grupales destacan los albergues de
verano para ninos con hemofilia, la
casa de acogida o la difusion de
toda la informacion sobre la hemo-
filia a través de la revista Fedhemo
u otras publicaciones que editan.

Entre el Plan de Trabajo de la
Federacion Espanola de Hemofilia
para 2003 detacan las Jornadas de
Formacion en hemofilia para ninos
de 8 a 12 anos, los Talleres infor-
mativos para padres de nifios recién
diagnosticados o los Talleres infor-
mativos para mujeres portadoras o
posibles portadoras de hemofilia.
Ademas se ocupan de la integracion
laboral de jévenes con esta enfer-
medad y un Programa de Atencion
Diurna y Ocupacional para perso-
nas afectadas de hemofilia.

[La Asociacion de Hemofilia de la
Comunidad de Madrid, ASHE
Madrid, viene trabajando por los
derechos y la mejora de vida de este
sector desde 1987. Desde su funda-
cion es miembro de la Federacion
Espanola de Hemofilia y también es
miembro de la Federacion de
Minusvalidos de la Comunidad de
Madrid, FAMMA. Aproximadamen-
te 600 personas con esta discapaci-
dad viven en la Comunidad de
Madrid.

Aunque mucha gente ha oido
hablar alguna vez de esta enferme-
dad por su relacion con ciertas
casas reales, lo cierto es que se
conoce poco en cuanto a sus grados,
tipos, transmision genética y trata-
miento.

Cuando se produce un sangrado,
en la sangre existen elementos que
hacen que pueda cesar; estos ele-
mentos se llaman factores de coa-
gulacion. Las personas que padecen
hemofilia carecen de uno de estos
factores de coagulacion o uno de
ellos no trabaja como es debido. El

La administracion intravenosa del
factor de coagulacion defectuoso es
el Unico tratamiento existente, y para
ello es necesario gran cantidad de
sangre, es decir, las donaciones se
hacen imprescindibles.
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sangrado en estas personas es lento
pero persistente.

En la sangre hay doce factores
coagulantes. de los que suelen fallar
dos, es decir, no desempenan su tra-
bajo o lo desempenan en muy
pequena cantidad, y son el VIII o el
IX. En la hemofilia “A” lo que falla
es el factor VIII y en la hemofilia
“B” falla el coagulante IX.

Alvaro Lavandeira, presidente de
ASHE Madrid, nos explica como
afecta a la vida diaria de un enfer-
mo. “Las pequenas cortaduras sue-
len dejar de sangrar si se aplica una
fuerte presion durante algunos
minutos. Las hemorragias grandes
o el sangrado interno requieren
infusiones de productos de factores
de la coagulacion. Las hemorragias
leves en las articulaciones o en los
tejidos blandos pueden resolverse
con la administracion de concen-
trados de factor, que eleven el nivel
plasmatico del factor de la coagu-
lacion. La lesion, que suele ser tri-
vial para una persona normal,
como un golpe en la cabeza contra
un armario al tratar de incorporar-
se, podria causar un sangrado pro-
longado de un pequeno vaso del

sistema nervioso central, que suele
ser la causa mas frecuente de mor-
talidad en la hemofilia. Otra causa
normal de mortalidad en la hemo-
filia es el sangrado debajo de la len-
gua o detras de la pared faringea en
el cuello, ya que puede provocar
asfixia”.

La vida diaria de las personas
afectadas por hemofilia también se
ve condicionada por “las hemorra-
gias en las articulaciones durante
los afios de crecimiento, ya que esti-
mulan un crecimiento excesivo en
los extremos de los huesos largos,
que conduce a discrepancias en la
longitud de las extremidades y a un
agrandamiento nudoso en las por-
ciones terminales de los huesos. Por
otra parte, las hemorragias en los
musculos conducen a la atrofia y a
la contractura”.

¢{QUE CAUSA LA HEMOFILIA?

La hemofilia es una enfermedad
hereditaria cue se transmite por un
gen situado en el cromosoma X. Las
mujeres tienen dos cromosomas X,
mientras que los hombres tienen un
cromosoma X y un cromosoma Y.
Una mujer portadora de hemofilia

tiene el gen de la hemofilia en uno
de sus cromosomas X, y hay un
50% de probabilidades de que pue-
da transmitirle el gen defectuoso a
su descendencia de sexo masculino.
Los hombres que heredan el gen
defectuoso desarrollan hemofilia.
Cuando un hombre tiene hemofilia
no transmite el gen a sus hijos sino
a sus hijas. Aunque las mujeres que
heredan el gen normalmente no tie-
nen problemas relacionados con la
hemofilia, algunas pueden tener
problemas relacionados con hemo-
rragias, tales como hemorragia
menstrual excesiva, hemorragias
nasales frecuentes o hemorragias
después de procedimientos dentales
0 una cirugia.

Aproximadamente, una tercera
parte de los casos de hemofilia no
tienen antecedentes familiares y se
deben a un desarrollo espontaneo
del gen defectuoso en la mujer.

TRATAMIENTO DE LA HEMOFILIA

Cuando a una persona se le detecta
hemofilia su pregunta es siempre la
misma “jes una enfermedad croni-
ca?”... desgraciadamente si. La
cantidad de factor de la coagula-

BARRERAS EN

LA EDIFICACION
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Las hemorragias que sufren
las personas con hemofilia
les afectan en todos los
aspectos de su vida y, en
ocasiones, les puede
provocar la muerte.

personas con hemofilia s6lo puede
ser evitado con la administracion de
concentrados en forma profilactica
desde una temprana edad, pero la
produccion de estos concentrados
requiere una técnica muy compleja

cion en la sangre generalmente se
mantiene por igual toda la vida. Por
lo general, cuando un nifio se hace
adulto, los sangrados se producen
con menos {recuencia.
Actualmente, el (inico tratamien-
to que se conoce para combatir la
enfermedad es la administracion
intravenosa del factor de coagula-
cion defectuoso, que permita dete-
ner la hemorragia producida.
También existe la modalidad de
profilaxis, administracion de factor
varias veces a la semana para man-
tener unos niveles de factor que

permitan realizar determinadas
actividades sin riesgo de hemorra-
gia.

Para obtener una unidad de fac-
tor que permita un solo tratamien-
to a un paciente hemofilico es
necesaria una gran cantidad de
sangre y, por lo tanto, donaciones.
Ademas, el proceso de eleboracion
de las unidades de factor es muy
costoso, de aht se deriba el alto pre-
cio que tienen los tratamientos de
los pacientes hemofilicos.

Para Alvaro Lavandeira, “el
dano en las articulaciones de las

de ingenieria genética”. Si bien las
perspectivas de la terapia genética
para la hemofilia son excelentes,
también existen problemas a resol-
ver. “Esta terapia puede producir la
aparicion de anticuerpos (inhibido-
res) y queda por resolver el mante-
nimiento de niveles de factor en un
plazo de tiempo lo suficientemente
prolongado. la posibilidad de que el
tratamiento pueda ser reversible o
la probabilidad de transmitir el
transtorno a los descendientes”. Sin
embargo, la intervencion genética
da lugar a inquietudes tanto cienti-

ficas como éticas.

En cuanto a la actuacion de la
Administracién, Alvaro Lavandeira
cree que “el tratamiento exige cen-
tros especializados para la atencion
al paciente y acceso a concentrados
de factor seguros y eficaces. Este
tipo de tratamiento integral solo
existe en algunas grandes ciudades,
como Madrid o Barcelona, con lo
que los pacientes de otros lugares
deben desplazarse por la falta de
especialistas en hemofilia en sus
respectivos hospitales”. [

ASHE MADRID

Desde su fundacion es miembro de la Federacion Espafiola de Hemofilia. También
es miembro de la Federacion de Minusvalidos Fisicos de la Comunidad de Madrid
(FAMMA).

En su pagina web, www.ashemadrid.org, se puede encontrar todo tipo de infor-
macion referida a la hemofilia, tanto noticias de interés como avances médicos
en la lucha contra esta enfermedad. Asimismo, existen enlaces a las asociacio-
nes hacionales e internacionales de hemofilia, informacion médica y foros de dis-
cusion, y se puede leer el boletin que edita la Asociacion de Hemofilia de la
Comunidad de Madrid.

Entre las actividades que lleva a cabo la Asociacion de Hemofilia de Madrid se
encuentra un Curso Basico sobre la Hemofilia y su tratamiento que, en colabora-
cion con el Servicio de Hematologia y Hemoterapia del Hospital Universitario de
La Paz, va dirigido especialmente a padres de niios recién diagnosticados que
desconocen los aspectos médicos de la enfermedad y su problematica social.
Ademas esta previsto un Curso de Portadoras de Hemofilia para abordar los pro-
blemas de las mujeres portadoras tales como su diagnéstico genético, la trans-
mision de la enfermedad y las técnicas de eleccion de sexo para tratar de evitar
la transmision de padres a hijos.

MAS INFORMACION:

Asociacion de Hemofilia de la
Comunidad de Madrid (ASHE Madrid)
C/ Virgen de Aranzazu, 29, local
(metro Begoiia) - 28034 Madrid
Teléfono y fax: 91 358 50 79
www.ashemadrid.org

También como actividades a realizar en 2003 esta prevista la formacion en nue-
vas tecnologias (Futurnet 2003), proyecto entrregado a la Convocatoria 2003 de
CajaMadrid, programas de rehabilitacion y tratamiento que se realizan en el Cen-
tro Nacional de Fisioterapia y Rehabilitacion en colaboracion con la Federacion
Espaiola de Hemofilia, la campaia de recogida de material sanitario con destino
a paises del tercer mundo y colectivos desfavorecidos o la asistencia al campa-
mento de verano en La Charca, Murcia.

Asociacion Espanola de Hemofilia
Hospital Universitario de La Paz
Teléfono: 91 729 33 71
www.hemofilia.com
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