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RESUMEN

La hemofilia A es una enfermedad genética o huérfana de baja prevalencia, ya que su aparicion se
considera singular y carece de opciones terapéuticas, dependiendo de la gravedad de la hemofilia se
debe sujetar a distintos tratamientos, sea de profilaxis 0 a demanda. Estas han afectado a la
poblacién durante décadas, siendo una de las enfermedades hemorrdgicas méas importantes y con
mayor morbimortalidad a nivel mundial, se trata de una alteracion en la cascada de coagulacion,
afectando directamente al factor VIII, impidiendo la hemostasia ante posibles sangrados; estos se
pueden dar en diferentes areas corporales, siendo las mas vulnerables las articulaciones y los
musculos. Presentamos el caso de un paciente masculino de 10 afos diagnosticado con hemofilia
tipo A severa que fue tratado con Octanate, anti-inhibidor coagulante complex, Eptacog alfa activado
y Emicizumab, siendo el papel de enfermeria un eje fundamental para conseguir el objetivo de
mejorar la calidad de vida del menor.

PALABRAS CLAVE: Hemofilia A. Factor VIII. factores de riesgo. Complicaciones. Prevalencia.
Atencién de enfermeria.

RESUMO

A hemofilia A & uma doenga genética ou rara de baixa prevaléncia, pois sua ocorréncia €
considerada singular e carece de opcoes terapéuticas; dependendo da gravidade da hemofilia, ela
deve ser submetida a diferentes tratamentos, seja profilatico ou sob demanda. A hemofilia afeta a
populacdo hd décadas, sendo uma das doengas hemorragicas mais importantes e com as maiores
taxas de morbidade e mortalidade em todo o mundo. Trata-se de uma alteracdo na cascata de
coagulagdo, que afeta diretamente o fator VI, impedindo a hemostasia diante de um possivel
sangramento; isso pode ocorrer em diferentes areas do corpo, sendo as mais vulneraveis as
articulagcdes e os musculos. Apresentamos o caso de um paciente do sexo masculino, de 10 anos de
idade, com diagnéstico de hemofilia A grave, que foi tratado com Octanate, um anti-inibidor
coagulante complexo, Eptacog alfa ativado e Emicizumab, sendo o papel da enfermagem
fundamental para atingir o objetivo de melhorar a qualidade de vida da crianca.

PALAVRAS-CHAVE: Hemofilia A. Fator VIIl. Fatores de risco. Complicagbes. Prevaléncia. Cuidados
de enfermagem.
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ABSTRACT

Hemophilia A is a genetic or rare disease of low prevalence, since its occurrence is considered
singular and lacks therapeutic options, depending on the severity of hemophilia should be subjected
to different treatments, either prophylaxis or on demand. These have affected the population for
decades, being one of the most important hemorrhagic diseases and with the highest morbidity and
mortality worldwide, it is an alteration in the coagulation cascade, directly affecting factor VI,
preventing hemostasis in the face of possible bleeding; these can occur in different body areas, the
most vulnerable being the joints and muscles. We present the case of a 10-year-old male patient
diagnosed with severe hemophilia A who was treated with Octanate, a complex coagulant anti-
inhibitor, activated Eptacog alfa and Emicizumab, with the role of nursing being a fundamental axis to
achieve the objective of improving the patient's quality of life.

KEYWORDS: Hemophilia A. Factor VIII. Risk factors. Complications. Prevalence. Nursing care.

INTRODUCCION

La hemofilia es un trastorno hemorragico hereditario que afecta a los factores de coagulacién
por la carencia de glicoproteinas plasmaticas, ya sea factor VIl para hemofilia tipo A o factor IX para
hemofilia tipo B. Esto interfiere directamente en la cascada de coagulacion dando lugar a
manifestaciones como hemorragias presentes en los sistemas digestivo, urinario, tegumentario,
articular (con mayor frecuencia en extremidades), muscular y nervioso, siendo en este ultimo la
hemorragia intracraneal la que presenta una mortalidad significativa (1-3). Estos dos tipos de
hemofilia se caracterizan por su herencia recesiva ligada al cromosoma X, predominando en el sexo
masculino ya que posee solo una copia de este, mientras que las mujeres tienen 2 copias, llegando a
ser solo portadoras de la enfermedad (4). Clinicamente las portadoras no suelen presentar sintomas,
sin embargo, al verse afectado uno de los alelos X, puede manifestarse ligeros sangrados
llamandose asi hemofilia leve (5-7).

La “Encuesta Global Anual de la Federacion Mundial de Hemofilia” expuso que 78.639
individuos padecen de hemofilia, ascendiendo esta cifra a 210.454 en el afo 2018 (8). Comparando
los tipos de hemofilia, el tipo A simboliza del 80 al 85% de los pacientes diagnosticados, y el restante
corresponde al tipo B (9). Por un lado, la incidencia de esta patologia es de uno por cada 5.000
habitantes para Hemofilia A y uno por cada 30.000 para la Hemofilia B, representando asi a la
primera como la més frecuente y agresiva (1). Por otro lado, con relacién al promedio internacional, la
prevalencia de esta patologia suele ser diferente en cada territorio, disminuyendo en los paises de
bajos ingresos por falta de acceso a métodos diagnosticos (7).

La Hemofilia tipo A se puede clasificar segun su gravedad dependiendo de la concentracién
del factor que posea el paciente, siendo esta leve cuando los niveles del factor son mayores al 5%,
moderada cuando su valor es del 1-5% y grave cuando este es menor al 1%. Las personas que
padecen de hemofilia grave tienden a ser mas propensos a presentar hemorragias articulares y
musculares, apareciendo de manera subita, provocando dolor e inflamacién; es por esto que deben
llevar un tratamiento profilactico de por vida con FVIII. (10).
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La gran parte de los episodios hemorragicos se dan en las articulaciones, viéndose afectados
frecuentemente los tobillos, rodillas, codos y caderas; la sangre dentro de estas articulaciones
ocasiona tumefacciones, dando lugar a la aparicion de sinovitis y osteoartritis. La hipertrofia sinovial y
la neo angiogénesis producida en esta area son causantes de que el paciente presente episodios de
sangrados continuos durante actividades de minimo esfuerzo, creando una accién constante de
hemartrosis-sinovitis; las articulaciones que pasan por este proceso tres 0 mas veces en un lapso de
tres a seis meses son llamadas articulacién diana (11).

La Hemofilia tipo A se considera idiopatica, pero se la relaciona con enfermedades
concomitantes, en especial con neoplasias malignas y enfermedades que afectan directamente al
sistema inmune (12). La dificultad para su diagnostico y la baja incidencia generan sub registros;
ademas de esto, en el proceso para la obtencién de muestra sanguinea pueden existir errores no
forzados como volumen insuficiente de la muestra o presencia de coagulos, llegando a entorpecer el
diagndstico, ocasionando un incremento en la tasa de morbimortalidad (13). Uno de los desafios para
este tipo de enfermedades cronicas es lograr que el afectado y su entorno familiar acojan las
sugerencias meédicas para lograr el objetivo del tratamiento que se le proporcione, ya que es
conocido que el 20% de hemofilicos no cumplen con lo antes mencionado (14).

El costo econémico que significa la hemofilia para el sistema de salud es alto y mas adn
cuando los pacientes presentan inhibidores, estos son anticuerpos neutralizantes del tipo
inmunoglobulina G que actian de forma resistente ante el factor VIl y IX, esta acciéon puede
producirse debido a la exposicidn repetitiva de los mismos, pero también puede verse influenciada
por factores genéticos y del medio ambiente (15).

PRESENTACION DEL CASO CLiNICO

Descripcion del caso:

Se trata de un nifio de 10 afios de edad con hemofilia tipo A severa e inhibidor de alto titulo
de factor VIII que, pese a recibir un abordaje farmacolégico presentaba sangrados a repeticion, con
secuelas graves y de dificil control.

A sus 8 meses de edad, presenta sin causa aparente hematoma en regién inguinal siendo
valorado en centro hospitalario enviandolo a domicilio para observacion. Madre se percata de que el
hematoma incrementa de tamarno, por lo que decide acudir a otra casa de salud donde realizan
ecografia y exdmenes de laboratorio. Tras la valoracion inicial, el médico nota que los testiculos se
encontraban rodeados de sangre y los tiempos de coagulacion estaban alterados, con un Tiempo de
Protrombina (TP) dentro de valores esperados y un Tiempo parcial de tromboplastina activado (TTPa)
prolongado, por lo que decide repetir exdmenes evidenciandose los mismos resultados. Se decide
por sospecha clinica agregar requerimiento de dosaje de factores de coagulacién, dando como
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resultado un nivel bajo en la cuantificacion del factor VIII (menos del 1%), confirmando el diagnéstico
de hemofilia tipo A severa.

Por tal motivo, se decide iniciar con la profilaxis terapéutica para este trastorno que consistio
en la administracion de factor VIII (Octanate) 250 mg tres veces por semana; la cual fue aumentando
de acuerdo al peso del paciente llegando a administrarse 500 mg. Con esta dosificacion se mantuvo
un afio y luego se determind cambiar el tratamiento por anti-inhibidor coagulante complex (Feiba),
mismo que dur6 5 meses.

A continuacién, el paciente presentd una de las complicaciones mas graves que fue el
desarrollo de inhibidores contra el factor VIIl. La administracién del medicamento fue uno de los
obstaculos mas grandes dentro del tratamiento, llegando en una ocasion a lesionar la extremidad
derecha, presentando edema y hematomas que se extendian a region del térax y espalda, razén por
la cual se sugiri6 cambio de tratamiento farmacol6gico. A los 2 afios 7 meses de edad es
hospitalizado nuevamente, por presentar episodios de hemartrosis en rodilla izquierda, hematoma
bilateral y equimosis a nivel de tobillos, impotencia funcional, asi como hematomas en mltiples areas
corporales. En base a examenes de laboratorio donde se evidencié que los tiempos de coagulacion
mantenian valores alterados, por lo que se modifica tratamiento a Eptacog alfa activado (NovoSeven)
iniciando con 2 mg trisemanal. A los 2 anos 11 meses de edad fue intervenido quirirgicamente para
colocacion de catéter venoso central debido a la dificultad de administracién de medicamentos, luego
de un ano aproximadamente presento infeccion por Klebsiella Pneumoniae y a sus 4 afnos se decidio
retirar el catéter debido a complicaciones con derrame pleural derecho de grado I, neumonia,
atelectasia basal derecha y Giardiasis. Los constantes episodios de hemartrosis en su rodilla
izquierda hicieron de esta su articulacién diana, junto con sus dos tobillos que también presentaban
sangrados, hematomas y edema. Para mejorar la movilidad y disminuir el dolor, en 2015 se sometié
a un procedimiento de artrocentesis en rodilla obteniendo 30 cc de liquido hematico y 60 cc de
sangre mediante dren. Su evolucion fue favorable disminuyendo el volumen articular a 25 cc. Esta
intervencién no fue suficiente ya que todavia existia deformidad en la articulaciéon, por lo que se
recomendod una sinoviortesis, pero el procedimiento no se realizaba a nivel nacional por lo cual, por
medios particulares, familiares contactaron a un especialista en Brasil en donde se llev6 a cabo la
cirugia de rodilla en el 2016, de la misma forma en ambos tobillos en el afio 2017 y un afo después
se repitié el procedimiento en rodilla izquierda, dando resultados exitosos.

A finales del afio 2016 a sus 4 afos 7 meses fue intervenido nuevamente para colocacién de
otro catéter venoso central en lado izquierdo, siendo totalmente funcional hasta el momento; con pico
de inhibidores histérico de 239 UB, se da inicio a la inmunotolerancia para la erradicacion de los
mismos. En el aino 2019 a sus 6 afios 10 meses con un peso de 25.5kg y una dosis de 2500 Ul (100
Ul/kg/dia) 3 veces por semana con factor VIl (Octanate), empieza el tratamiento. Tres afos después
con peso de 36 kg la dosis disminuye a 2000 Ul (55 Ul/kg), 7 meses después con peso de 39 kg, la
dosis pasé a 1500 Ul (38 Ul/kg) y luego de dos meses se reduce la dosis a 1000 Ul (25 Ul/kg) 3
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veces por semana, esto debido a que mediante examenes se concluye que existe negatividad de
inhibidor y farmacocinética recuperada posterior al tratamiento. En junio del ano 2021, se decide
cambiar tratamiento profilactico a Emicizumab (Hemlibra) para evitar la reactivacion de inhibidores del
Factor VI, tras considerarlo la mejor opcidn bajo los parametros de conveniencia de uso (facilidad en
la administracién), seguridad y eficacia, con una dosis inicial de 90 mg via subcutanea por semana
por cuatro semanas (dosis de carga) para luego mantener la dosis de 90 mg quincenal, junto con
factor VIII 1000 Ul trisemanal como tratamiento de inmunotolerancia. En la actualidad, el paciente no
ha presentado nuevos sangrados ni reacciones adversas, manteniendo una adecuada adherencia al

mismo, demostrando una mejoria en su calidad de vida.

Tabla Nro. 1. Examenes de Control. Fecha: marzo del 2022

Parametros Tiempos de Valores referenciales Valores del paciente

coagulacion

INR 1 0.61

% - 166

TP 11 a 13.5seg 7.2

Tiempo de tromboplastina (TTP) 25 a 35 seg 58.0

Tabla 3. (Historia clinica)

Examenes de inhibidores Intervalo de
referencia

Inhibidores o anticuerpos anti factor 0.3 UB/ML 0-0.6 UB/ML

VIl cromogénico
Dosificacion factor VIII cromogénico  53.2 UI/DL — seis horas 60-168 UI/DL
bovino post aplicacion del

medicamento

Fuente: (Historia clinica) 2022

Figura 1. Administracion por Enfermeria de Emicizumab, via subcutanea.

Fuente: Indirecta, familiar. 2022
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DISCUSION

El personal de enfermeria tiene un rol importante dentro de la evolucién y recuperacién del
paciente, ya que permite identificar, priorizar y satisfacer las necesidades mediante los diagnésticos
de enfermeria, con el objetivo de brindar cuidados personalizados que mejoraran tanto la estancia en
hospitales como la calidad de vida dentro del hogar.

Este caso demostré que la hemofilia A puede llegar a ser severa e incapacitante para quien
la padece, incluyendo a todo su circulo familiar ya que las constantes hemorragias y complicaciones,
disminuyeron la calidad de vida, autoestima y vitalidad del paciente. La presencia de esta
enfermedad en nifios ecuatorianos resulta un desafio para el pais, por una parte, esta la falta de
especialistas como hematdélogos pediatras que impiden un tratamiento eficaz, y por otra parte la
deficiencia del sistema de salud, en cuanto a la carencia de medicamentos que son indispensables
para un adecuado abordaje terapéutico.

Dentro del Ecuador se ha presentado diferentes casos de hemofilia, sin embargo, el expuesto
anteriormente se destaco, ya que la lucha constante de los padres permiti6 la entrada de nuevos
medicamentos, asi como el registro sanitario en el pais; teniendo en cuenta que, el costo de los
farmacos necesarios es elevado, siendo uno de ellos el Eptacog alfa activado (NovoSeven) que
supera los 1.000 délares americanos por dosis. Todo este proceso tuvo un impacto positivo para la
poblacion hemofilica, puesto que se ampli6 las opciones de tratamiento, asi como el conocimiento en
los profesionales de la salud.

Debido a que la via de administracion es endovenosa, el paciente es vulnerable a presentar
posibles complicaciones como: flebitis, extravasacion, desplazamiento accidental, oclusion, entre
otros, es por ello que el personal de enfermeria debe estar capacitado y actualizado en
conocimientos para una correcta administracién, asi como también, para brindar los cuidados
adecuados.

Alrededor del 30% de los pacientes diagnosticados con hemofilia tipo A llegan a desarrollar
inhibidores a corta edad y un 20% de los casos el dosaje presentara titulos altos, en el transcurso de
ser expuestos al factor entre las primeras 10 a 15 veces, provocando un fracaso total del tratamiento,
asi como incrementando la morbimortalidad (10,15). El abordaje terapéutico de preferencia para
eliminar inhibidores es a través de la induccion de tolerancia inmune. Esta terapia se fundamenta en
administrar regulada y constantemente el factor ausente con el objetivo de crear resistencia
inmunolégica y recuperar la respuesta hemostatica, siendo efectiva en aproximadamente el 70% de
hemoliticos de tipo A (16,17). La profilaxis con factor VIII consiste en la administracién por via
intravenosa regularmente por dos a tres ocasiones a la semana, la continuidad se debe a que su vida
media es muy breve, de 8 a 19 horas; este tratamiento ayudara a disminuir relativamente los
sangrados evitando asi la degradacién de la articulacién, aunque llegue a ser dificil conseguir la

disposicién y apego de los pacientes (18-21). En tal virtud, la correcta administracién de
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medicamentos conforme la normativa vigente es crucial para evitar errores no forzados que pongan
en riesgo la salud del paciente, siendo el rol de enfermeria la base para lograr este objetivo.

El personal de enfermeria debe considerar ademas que este tipo de pacientes presentan baja
autoestima y dificultad en el manejo de la enfermedad, disminuyendo su calidad de vida en
comparacioén a otros con caracteristicas diferentes, en especial por las restricciones de tipo fisicas en
la poblacién pediatrica, debido a que gran parte de pacientes hemofilicos presentan artropatias
constantemente y los cambios fisicos que se producen suelen ser drasticos y limitantes (8). Por tal
motivo, los profesionales de enfermeria deben estar capacitados para realizar contencién emocional
y consejeria en base a las posibles complicaciones, no solo al paciente sino a su entorno familiar.

El servicio de enfermeria tiene la tarea de educar tanto al paciente como al cuidador sobre lo
que conlleva el manejo de su tratamiento, asi mismo brindar conocimientos basicos para reconocer
episodios hemorragicos, como intervenir en situaciones de peligro, la correcta administraciéon del
medicamento ya que, su piel suele ser fragil al momento de la manipulacién manual, procedimiento
para la asepsia del lugar de puncién, uso adecuado de recipientes para los desechos y la importancia
de llevar un registro diario y cuando se considere apropiado se debera ensefar a los pacientes a
administrarse la medicacion (23-25).

Por tal motivo se deberia exigir en el abordaje terapéutico, la implementacién de un plan de
cuidados de enfermeria (PLACE) especifico para un paciente hemofilico, con el objetivo de brindar
cuidados especializados en funcion de lograr resultados 6ptimos en la calidad de vida de los usuarios
del sistema de salud.

Para este efecto, se presenta una propuesta de PLACE destinado al caso en mencion, bajo
la perspectiva de riesgo que pudo aplicarse en el menor a sus 2 afios 7 meses cuando presento la

hemartrosis de rodilla izquierda
Tabla Nro. 2- PLAN DE CUIDADOS DE ENFERMERIA (PLACE) EN PACIENTE HEMOFiLICO

PLAN DE CUIDADOS DE ENFERMERIA NANDA NOC NIC

EDAD: 2 afios = GENERO:
y 7 meses Masculino
PROCEDENCIA: xxx

APELLIDOS Y NOMBRES: XXX

RESIDENCIA (DIRECCION DEL DOMICILIO):

DIAGNOSTICOS (NANDA) CLASIFICACION DE LOS RESULTADOS DE ENFERMERIA (NOC)
DOMINIO 11: | RESULTADO | INDICADORE | ESCALAS DE | PUNTUACION
Seguridad/Proteccion S MEDICION DIANA
CLASE: 2: Lesion fisica DOMINIO: 11 | - Tiempo REAL | ALCAN
CODIGO: 00206 _ Seguridad/Pr de 1. Desviacion | 2 ZAR
DEFINICION:  Susceptible a | oteccion protrombi grave  del 4
una disminucion del volumen rango
sanguineo que puede | CLASE: 2 na-Tasa
comprometer la salud. Lesién fisica Normaliza normal
DX: Riesgo de sangrado da .
. . RESULTADO .| 2. Desviacion

R/C: coagulopatias esenciales 9

gulopati ! : coagulacion Internacio s ErE

sanguinea nal
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(Internatio del rango | 2
nal normal 4
Normaliza
tion 3. Desviacién
Ratio) moderada
(TP-INR) del rango
normal

4. Desviacion

leve del
rango
- Tiempo normal
de
trombopla | 5. Sin
stina desviacion
parcial del rango
(TTP) normal

1. Desviacion
grave del
rango
normal

2. Desviacion
sustancial
del rango
normal

3. Desviacion
moderada
del rango
normal

4. Desviacion
leve del
rango
normal

5. Sin
desviacion
del rango
normal

CLASIFICACION DE LAS INTERVENCIONES DE ENFERMERIA (NIC)
CLASE: N Control de | CAMPO: Fisioldgico: | CLASE: N | CAMPO: Fisiol6gico: Complejo
la perfusion tisular Complejo Control de la
perfusiéon
tisular
Intervencion Independiente: Prevencion de | Intervencion Independiente: Terapia de ejercicios
hemorragias
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Actividades Actividades
e Controlar los signos vitales
ortostaticos, incluida Ila presion o Administrar NovoSeven (factor VII) 2mg
arterial intravenoso

e Revisar la historia clinica del paciente
para determinar factores de riesgo
especificos

e Vigilar de cerca al paciente para
detectar signos y sintomas de
hemorragia interna y externa

Supervisar los resultados de los andlisis de
coagulacién, incluyendo el tiempo de
protrombina, el tiempo parcial de
tromboplastina, el fibrin6geno, la
degradacion de la fibrina y los productos
fraccionados, y el recuento de plaquetas,

e Mantener reposo en cama durante la segun corresponda.

hemorragia activa

e Instruir al paciente y/o familia acerca
de los sighos de hemorragia como
aparicion de equimosis, hemorragias
nasales, sangrado de encias, sangre
en la orina o en las heces y sobre
acciones apropiadas

Tabla 2. Realizado con la plataforma NNConsult. Nota: El presente PLACE fue elaborado bajo la
informacién recogida de la historia clinica del menor a su ingreso hospitalario.

CONCLUSION

La hemofilia tipo A suele ser de alta morbimortalidad ya que diagnosticarla es un reto para el
personal de salud, especialmente en paises subdesarrollados, en donde se carece de las
herramientas necesarias y farmacos para tratarla debido a que el costo del tratamiento es elevado.

Por medio del presente caso clinico se ha podido esclarecer la definicion, tipos,
complicaciones y tratamiento de uno de los trastornos hemorragicos mas severos que puede
presentar un paciente, dando a conocer la complicacion con mas dificultad en cuanto al tratamiento,
siendo este el desarrollo de inhibidores de alto titulo, y la dificultad para erradicarlos; también se
expuso un plan de cuidados de enfermeria que se debe tomar en cuenta ante estas situaciones para
evitar efectos adversos.

El proposito de exponer este caso a la opinion publica, se enfoca en dar a conocer las
diferentes etapas e inconvenientes que se fueron presentando a lo largo del desarrollo de esta
enfermedad, para asi ser una fuente de informacién que servira tanto a pacientes hemofilicos que
busquen instruirse sobre su enfermedad, como al personal de salud que se encuentre en formacién
sobre este tipo de trastornos hemorragicos.

Ademds, gracias a los avances de la medicina en relacion a tratamientos innovadores, el
paciente descrito, al momento se encuentra estable, acogiéndose a las recomendaciones médicas
establecidas, mismas que le permitieron desarrollar actividades acordes a su edad, aumentando su

autoestima y obteniendo asi estabilidad en su calidad de vida.
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