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La hemofilia es un trastorno hemorragico recesivo ligado al cromosoma X, poco comiun y de caracter cronico y congénito. Esta
enfermedad es consecuencia del déficit del factor VIII o IX de coagulacion (hemofilia A y hemofilia B, respectivamente). La hemofilia puede
ser leve, moderada o grave en funcion de los niveles del factor deficitario’.

La deficiencia de los factores de coagulacion VIl o IX se debe a mutaciones de los genes correspondientes'?. Generalmente, estas alteraciones
genéticas son transmitidas por mujeres portadoras a su descendencia, afectando principalmente a los varones por linea materna. No
obstante, aproximadamente el 30% de los casos de hemofilia tienen su origen en mutaciones espontaneas en |os genes del factor VIl o del
factor IX cuando no hay antecedentes familiares'8. Segun los datos de diferentes estudios'®'?, este porcentaje podria alcanzar el 50%, lo que
podria deberse al incremento del asesoramiento genético vy las nuevas técnicas de reproduccion asistida®.
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El sintoma mas caracteristico de la hemofilia es la tendencia a las hemorragias, que suelen presentarse desde edades tempranas, y su origen puede ser
< espontaneo o consecuencia de traumatismos minimos'2.
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« Concentrados del factor de coagulacion deficitario (VI o IX), por via intravenosa. La . Llegada de nuevas terapias nuevas
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