Una vida con hemofilia

Pasado, presente y futuro sobre
seguridad en su tratamiento




., Que es la hemofilia?

« Enfermedad hereditaria ligada al sexo y que afecta al

proceso de coagulacion de la sangre.

Factor deficiente Hemofilia Fenotipo Prevalencia

Factor VIII A Leve, moderado 1/6.000
Factor IX B grave 1/ 30.000
Coagulacién normal Hemofilia
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« Asociada al cromosoma X (recesiva no dominante)
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la enfermedad y la transmite a través de hijas

la enfermedad y la transmite a hijos y a través de hijas

Mutaciones
“de novo”




Sintomatologia

« Hemorragias espontaneas y asociadas a traumatismo con

sangrado excesivo:

— Hemorragias musculares

— Hemorragias articulares @ FaVR{f0)s}=1;
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Tratamiento

e Administracion intravenosa del factor deficiente.

 Dosis ajustada a edad, peso y gravedad episodio hemorragico.

 Distincidn basica concentrados:

Proc

» Posibilidad desarrollo inhibidores.

Administracion hospital o mediante autotratamiento .



Diagnostico

 Diagndstico prenatal fetal (amniocentesis).

 Diagndstico postnatal

— Determinacioén niveles de factor.

— Mutacién causante de la enfermedad.

genético preimplantacional.

— Consejo genetico.

— Seleccion embridén sano.



1974: Nace Miguel Angel
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1979: Hematologia en el HUMS
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 Tratamiento con ulupleupltd dos Yy fac
plasmatico varias veces por semana.

e Extorsion de la vida familiar.

Primer contacto con la Asociacién
de Hemofilia Aragon-La Rioja




1984: 10 anos y 5°de EGB

« Comienzo tratamiento profilactico

— 3 Veces por semana

« Congreso Mundial Hemofilia (Estocolmo 1983)

— Primeras infecciones VIH en pacientes hemofilicos.
— OMS aconseja utilizacion factor tratado con calor.

— Prevalencia infeccidon por hemoderivados (Hospital La Paz)

62% Hemofilia A 42% Hemofilia B

Miedo contagio = abandono profilaxis = secuelas

Hemofilia como grupo riesgo coinfecciones



1985: Tras el gran susto...

e Desarrollo técnicas inactivacion de virus

cubierta lipidica en concentrados de factor:

— Calentado en seco.

— Supercalentado (T2 > 80 °C).
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 No validos para VHA y parvovirus.

1990. Aparicion primer factor recombinan \



1992: Tengo 18 anos

Aprendizaje del autotratamiento.

Primeros viajes con factor. =

« Campamentos Murcia hemofilicog,

— Vida familiar

— Vida laboral

— Vida sentimental



1995: Larevolucion...

 Primeros factores recombinantes en Espana

— No plasma humano.
— Clonacion factor animal.

— Unicamente albumina humana como estabilizante.

 Profilaxis se relanzan.
Aumento de la calidad de vida.

Parvovirus (PB-19) encontrados en viales de

factor plasmatico.

Amenaza de los virus emergentes.



2004: La tercera generacion...

e« Se aprueba en Europa la utilizacidn de factor
recombinante sin:

— Albumina de origen humano.

— Sin contenido de proteinas de origen animal.

e Mientras tanto:

o Alertas por aparicion de priones en productos

plasmaticos y la amenaza de la enfermedad

Creutzfeldt-Jakob.



2009: Los nuevos retos...

e Nuevas lineas administracion tratamiento.

— Mayor vida factor en sangre.

— Terapias genicas.

e Dos ideas clave:

Que la solucion al problema no se
convierta en otro problema a resolver.



Graclas




