Hemofilia:
cuando el
manejo

Entrevista con FERNANDA BUENO, directora médica de Takeda para

México, América Central y el Caribe, y MARIANA MENDEZ, directora de

Hematologia y Oncologia para Takeda México.



De acuerdo con la Federacion Mundial
de Hemofilia, alrededor de 1,125,000
personas en el mundo tienen hemofilig,
una de las enfermedades raras

mas conocidas. Sin tratamiento, la
hemofilia puede tener consecuencias
incapacitantes. Pero con un manejo
adecuado, las alternativas que ya existen
permiten a las personas realizar sus
actividades cotidianas de una manera
practicamente normal.

¢Qué es la hemofilia?

Fernanda Bueno (FB): La hemofilia es
un trastorno que provoca la deficiencia
de proteinas de la sangre llamadas
factores de coagulacion, que evitan que
haya sangrados repetidos o abundantes
en el organismo. Su deficiencia, por el
contrario, ocasiona sangrados de distinta
gravedad.

Es una enfermedad congénita.

La portadora de la enfermedad es la
mama en la mayor parte de los casos,

y la transmite predominantemente a los
varones. Por su baja prevalencia —se
estima que 1niRo de cada 10 mil va a tener
esta mutacion genética—, esta catalogada
dentro de las enfermedades raras.

Hay dos tipos de hemofilia: tipo A,
cuando falta el factor 8 de coagulacion,
que representa alrededor del 80% de los
casos, Y tipo B, cuando el factor 9 falta,
que representa el 20% restante.

¢Qué implica para la vida cotidiana de
una persona tener hemofilia?
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EB: La hemofilia tiene tres niveles de
gravedad, que dependen de la cantidad
de factor que produce el paciente.
Quienes tienen una mayor produccion
van a tener una hemofilia que se
considera leve, en la cual las hemorragias
se dan ante traumatismos o cirugias. En
los casos moderados, donde falta un
poco mas de factor, estas hemorragias se
pueden dar de manera espontanea. En
los casos severos, donde falta mucho de
este factor, los sangrados espontdneos
en articulaciones o musculos se dan
con mucha mayor frecuencia. Entre
50% y 60% de los casos de hemofilia se
consideran de moderados a severos.

En la infancia temprana, un nifo con
hemofilia puede presentar moretones
de manera continua. En casos mas
avanzados hay micro sangrados en
las articulaciones, que hacen que la
articulacion se inflame, que duela,
que se enrojezca. A la larga, estos
sangrados continuos van desgastando
las articulaciones, generando lesiones
cronicas que pueden generar una
discapacidad permanente. También
puede haber otros sangrados severos.
Mas o menos un 5% de los pacientes
presentan sangrados graves en la
cabeza o en el cuello, gue puede poner
en peligro su vida.

Mariana Méndez (MM): Las personas
que viven con hemofilia tienen un
estigma social muy fuerte, y también sus
familias sufren discriminacion. Cuando
avisan gque tienen esta enfermedad, por



Hay mucho que hacer en
términos de explicar qué es
la hemofilia y como puede

tratarse. La calidad de vida
del paciente va mucho de la
mano con su tratamiento.

lo regular no encuentran trabajo. Hay
mucho que hacer en términos de explicar
qué es la hemofilia y cdmo puede
tratarse. La calidad de vida del paciente
va mucho de la mano con su tratamiento.
El aspecto critico es qué tan bien esté
tratado para sustituir el factor en la
sangre, que es basicamente el objetivo
en el manejo de la hemofilia.

¢Como se ha tratado la hemofilia
en la eramoderna?
FB: El primer antecedente de los
tratamientos actuales se da en 1840,
cuando el médico Samuel Lane hizo
en Londres una transfusion de sangre
de un paciente sano a un paciente con
hemofilia que presentaba hemorragias
luego de una operacioén, y logrd con esto
que dejara de sangrar.

Alrededor de 1959 la hemofilia se
empezo a tratar con crioprecipitados,
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es decir, plasma rico en factor 8 o factor
9 que era transfundido a los pacientes.
Normalmente, estas transfusiones se
hacian ante episodios agudos, para
tratar de frenar hemorragias.

MM: El tratamiento a base de plasma
sigue siendo usado, pero hay tecnologias
mas avanzadas para extraer los
componentes necesarios. Pero este
tratamiento tiene sus desventajas. Como
su produccion depende de la donacién
de sangre por parte de personas sanas,
esta limitada a que esas donaciones
ocurran. Y tiene el riesgo de una posible
infeccion: si bien ya estan controladas por
nanotecnologia v filtros especializados
VIH y Hepatitis C, entre otros, podria surgir
eventualmente otro patdgeno que ponga
en riesgo al paciente.

Por eso, desde los anos 90
se desarrollaron tratamientos



EN SINTESIS

HEMOFILIA

La hemofilia es una
. enfermedad congénita
que provoca la deficiencia de los
factores de coagulacion, proteinas
de la sangre que"eviton que haya

- sangrados repetidos o abundantes.
{ [
Es una enfermedad rara que
afecta a aproximadamente 1
millén 125 mil personas en el mundo.

Ocasiona distintos danos

segun su gravedad. En los casos
moderados a severos, los sangrados
frecuentes en las articulaciones
pueden afectar la movilidad. Un 5%
de los pacientes llega a presentar
sangrados en la cabeza o el cuello,
que pueden ser mortales.

Se trata con la administracion
de los factores de coagulacion,
ya sea extraidos de plasma humano
o recombinantes, es decir, producidos
por medio de cultivos celulares.
El tratamiento evita los sangrados
y permite a quienes lo reciben tener
una buena calidad de vida.
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recombinantes. Mediante células de
animales, o incluso de seres humanos,
que se replican en miles de millones

en laboratorio, se producen factor 8

y 9 recombinantes a gran escala, que
realizan las mismas funciones que

los factores humanos, sin depender

de donantes. Desde entonces, se

han desarrollado generaciones de
recombinantes mas puros y mas eficaces.
Los mas recientes son los de vida media
extendida, que permiten que el factor
dure mas tiempo en la sangre, de manera
que se requieren menos infusiones.

¢Cuales son las lineas por donde corre
la innovacion ante la hemofilia?

FB: Actualmente hay estudios clinicos
con terapias génicas, que buscan que, en
el futuro, el paciente pueda sintetizar su
propio factor 8, mediante la aplicacion de
una sola inyeccion. Queremos brindarles
cada vez mas alternativas a los pacientes.

¢De qué forma impactan los
tratamientos con que ya contamos

en la calidad de vida de las

personas con hemofilia?

MM: A través de estos tratamientos, la
hemofilia basicamente se convierte en una
enfermedad cronica, tratable, y se pueden
prevenir en muy alta medida los sangrados.
Estos medicamentos reducen la tasa anual
de sangrado de una manera radical.

FB: Gracias a los avances, hemos
conseguido que los tratamientos sean
profilacticos. El paciente recibe dosis



continuas del factor que le falta, y asi

se evita el sangrado. Esto le permite
reincorporarse a las actividades de

la vida cotidiana, a diferencia de lo

que sucedia en el pasado, cuando

los pacientes que desarrollaban dano
articular acababan perdiendo movilidad
y siendo dependientes de alguien mas.

MM: Todavia en México puedes notar
que pacientes de edad avanzada tienen
secuelas de la enfermedad, porque tal
vez no tuvieron tratamientos profilacticos.
Ante esto, ya no hay manera de dar
marcha atrdas: se puede hacer tal vez
cirugia, algun tipo de rehabilitacion

que les permita recobrar el movimiento,
disminuir el dolor, pero el dafo articular
deja una huella irreversible.

¢Cual es la importancia de empezar el
tratamiento de manera temprana?
MM: Por lo regular, la enfermedad

se empieza a hacer notoria alrededor
del ano de edad, cuando los bebés
empiezan a gatear, empiezan a mostrar
ciertos moretones no usuales y los papas
empiezan a buscar un diagndstico. A
partir del diagndstico, es fundamental
que tengan un tratamiento profilactico
acorde a sus necesidades, para evitar
dafos permanentes.

Uno de los desafios en la atencion de
las enfermedades raras es el contar
con un diagnodstico oportuno. :Qué
ocurre en el caso concreto

de la hemofilia?
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MM: Aunque si tenemos dareas de
oportunidad en ese sentido, hay tres cosas
que suceden en este campo terapéutico
que ayudan a que se agilice el diagnodstico.
Una es que se trata de una enfermedad
genética, por lo que muchas veces los
padres ya estan al tanto de que sus hijos
podrian presentarla, aunque a veces

no. Un segundo aspecto es que por lo
regular se trata de una enfermedad cuyos
sintomas no son dificiles de identificar: son
los moretones que se presentan en edades
muy tempranas. La tercera cosa es que
hacer pruebas de deteccion de factor 8y 9
en sangre no es raro en el Sistema de Salud.
Todo esto favorece que el diagndstico se dé
oportunamente. Lo que si creemos que hay
en México es una falta de registro, porque
no todos los pacientes hemofilicos estén
bien identificados.

Una persona con hemofilia, tanto A
como B, puede presentar resistencia al
factor. Hay medicamentos que ayudan a
parar los sangrados ante estos cambios
mas complejos. Cuando no se determina
de manera oportuna la generacion de
inhibidores, porque no se practican
las pruebas necesarias (deberian de
hacerse entre una y dos veces al afo),
entonces podria haber personas que
siguen recibiendo el factor y que siguen
sangrando, pero no se estan dando
cuenta. Ahi creemos que hay una
oportunidad en el diagnostico.

La personalizaciéon del tratamiento
es muy importante, porque no todos los
pacientes son iguales. Se requiere un
trabajo multidisciplinario, y en México hay



mucho por hacer en la atencién integral
de los pacientes que tienen hemofilia.

FB: Como laboratorio, tenemos
programas gue justamente buscan
proveerles informacién, apoyarlos con
la entrega del medicamento hasta su
domicilio una vez que el hospital lo
prescribid; con entrenamientos para que
ellos también se puedan auto-infundir
y no necesiten acudir a las infusiones
a los hospitales. Buscamos brindarles
herramientas que les ayuden a llevar
de una manera mucho mas integral el
tratamiento de su enfermedad.

MM: Tenemos una app que le permite a
un paciente monitorear su nivel de factor
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en sangre estimado. Cuando se infunde,
va a tener la posibilidad de ver su “nivel

de carga”, como si fuera la bateria de un
teléfono. Asi puede visualizar sila dosis que
se le ha prescrito le permite conducir sus
actividades sin problemas. Por ejemplo,

si un nino quiere salir a jugar futbol con

SUS amMigos, Sumama va a poder ver
precisamente cuando es el mejor momento
para hacerlo. Lo que buscamos es que

las personas que viven con hemofilia se
involucren en su tratamiento y puedan
hacer una vida normal; ayudarlos a romper
el estigma e incorporarse a la vida social y
laboral. La realidad de estas personas ha
cambiado, y las siguientes generaciones
que tengan este diagndstico lo viviran de
una manera muy distinta.



