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RESUMEN 

Introducción: La Hemofilia se origina por déficit o ausencia del factor VIII o IX, siendo 

la hemofilia A  cinco veces más frecuente que la B. Aproximadamente el 30 % de todos 

los casos de hemofilia se produce en ausencia de una historia familiar positiva, y por lo 

tanto puede pasar desapercibida al nacer. 

Objetivo: Describir un caso de hemofilia A neonatal,  enfatizar la importancia de 

considerar esta enfermedad dentro del diagnóstico diferencial en los síndromes 

hemorrágicos del recién nacido. 

Materiales y Método: Reporte de caso, neonato masculino de 3 días de vida, producto 

de cuarta gesta, obtenido por cesárea, es referido  por presentar trastorno de la coagulación 

acompañado de edema en piel cabelluda, recibió Glóbulos rojos concentrados y factor 

VIII por antecedente patológico familiar de hermano Hemofílico A, con manejo clínico 

multidisciplinario y evolución favorable. 

Resultados: Dosificación de Factor VIII con déficit de  0.4% confirmó el diagnóstico de 

Hemofilia A Neonatal, durante su seguimiento clínico de 2 meses, presentó evolución 

favorable, sin evidencia de sangrado. 

Conclusiones: La Hemofilia en el periodo neonatal es un reto clínico debido a que no es 

frecuente, debemos estar atentos de los signos de sangrado anormal para un abordaje, 

diagnóstico y tratamiento adecuado. 
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Neonatal hemophilia case report 

 

ABSTRACT 

Introduction: Hemophilia is caused by deficiency or absence of factor VIII or IX, with 

hemophilia A being five times more frequent than hemophilia B. Approximately 30% of 

all hemophilia cases occur in the absence of a positive family history, and therefore may 

go undetected at birth. 

Objective: To describe a case of neonatal hemophilia A, to emphasize the importance of 

considering this disease within the differential diagnosis in hemorrhagic syndromes of 

the newborn. 

Materials and Methods: Case report, male neonate 3 days old, product of fourth 

gestation, obtained by cesarean section, is referred for presenting coagulation disorder 

accompanied by edema of the scalp, received concentrated red blood cells and factor VIII 

due to family pathological history of hemophilic brother A, with multidisciplinary clinical 

management and favorable evolution. 

Results: Factor VIII dosage with a deficit of 0.4% confirmed the diagnosis of Neonatal 

Hemophilia A, during her clinical follow-up of 2 months, she presented favorable 

evolution, without evidence of bleeding. 

Conclusions: Hemophilia in the neonatal period is a clinical challenge because it is not 

frequent, we must be attentive to the signs of abnormal bleeding for an adequate approach, 

diagnosis and treatment. 

 

DeCS Descriptors: hemophilia; neonate; coagulation factors. 
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INTRODUCCIÓN 

La hemofilia es una enfermedad genética que altera la coagulación de la sangre y 

constituye un desorden recesivo ligado al cromosoma X; con  mutaciones del gen del 

factor VIII, en posición Xq28 o del factor IX en ubicación Xq27 y cerca de 1/3 de las 

mutaciones aparecen de novo, dando lugar a una mujer portadora o un varón enfermo, en 

los que no habrá antecedentes familiares (1, 5). 

Las más conocidas son las que se expresan por defecto en los factores de la coagulación 

VIII (hemofilia A) o IX (hemofilia B), siendo la hemofilia A cinco veces más frecuente 

que la B, con una incidencia de 1/5.000- 10.000 y la B de 1/30.000 - 50.000 recién nacido 

(RN) varones (2,6, 16). 

La hemofilia A es clínicamente similar a la B, debido a que los dos factores participan en 

el mismo paso de formación del filamento de fibrina, es decir en la vía intrínseca de la 

coagulación (2, 3 y 9.). 

El sangrado en la hemofilia de un RN es muy  diferente al observado en niños mayores 

(músculos y articulaciones). Diversas hemorragias neonatales son iatrogénicas, 

provocadas durante el parto, venopunción  o por administración IM de vitamina K (6 y 9). 

Cuadro clínico 

La hemofilia A se caracteriza por sangrados recurrentes, especialmente en las 

articulaciones y músculos, en casos más graves provoca hemorragias internas y 

afecciones del sistema nervioso central (1, 17).  

Por lo general las hemorragias cerebrales pueden ser sutiles y no específicas; por ende  

una hemorragia extracraneal (HEC) produce sangrado subgaleal y formación  de 

cefalohematoma, mientras que la hemorragia intracraneal (HIC) puede manifestarse con 

convulsiones y afectación  neurológicas focales o simplemente con letargo,  rechazo 

alimentario o vómitos. Esta forma de sangrado puede ser potencialmente  mortal debido 

a la pérdida de sangre y  conlleva un riesgo significativo de mortalidad y produce secuelas 

neurológicas a largo plazo. (10, 11, 12).  

En el periodo neonatal la presencia de hemorragias intracraneales (HIC) afectan entre un  

3,5-4,0 % de la mayoría de  los niños con hemofilia en países con un buen nivel de 

atención de la salud (7). 

La gravedad y la frecuencia del sangrado en la hemofilia habitualmente se correlaciona 

con el nivel o la actividad del factor de coagulación (VIII o IX) en el plasma y es 
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clasificada como: severa (<0,01 UI/ml o <1 %), moderada (0,01-0,05 UI/ml o 1-5 %) y 

leve (0,05-0,40 UI/ml o 5 % - 40 %) (1,4). 

Diagnóstico 

Es importante investigar la hemofilia y otros trastornos hemorrágicos hereditarios en 

neonatos y lactantes que presenten un sangrado anormal; desafortunadamente, la 

literatura reporta que los retrasos en el diagnóstico son comunes en estas condiciones (8). 

Aproximadamente el 30 % de todos los casos de hemofilia se produce en ausencia de una 

historia familiar positiva, y por lo tanto puede pasar desapercibida al nacer. En esta 

situación, se necesita de una alta sospecha clínica con el fin de facilitar la investigación y 

el tratamiento adecuado en este grupo de edad.  

El diagnóstico se establece por la disminución de la actividad del factor; el déficit de 

factor VIII o IX causa prolongación del tiempo parcial de protrombina activado (TTPa) 

con tiempo de protrombina normal. (18)  La confirmación se da cuando el nivel de actividad 

del factor coagulante es inferior al normal en dos determinaciones analíticas. 

Tratamiento 

El tratamiento se basa en el empleo de FVIII o FIX recombinante altamente purificado. 

En la hemofilia A moderada o leve se puede utilizar desmopresina; los derivados de 

origen plasmático también tienen un alto grado de seguridad por el proceso de 

inactivación viral; 1 U/kg sube la actividad al 2% de FVIII y 1% de FIX, la vida media 

es de 12 horas para el FVIII y de 18-24 h para el FIX. (13, 14, 15) 

El empleo profiláctico de factor en los casos graves, con infusiones 2-3 veces/semana de 

FVIII o dos/semana de FIX a partir de 1-2 años previene el desarrollo de la artropatía 

hemofílica. Las vacunas rutinarias deben administrarse por vía subcutánea (SC) profunda 

o por vía convencional con la aguja más pequeña posible y aplicando posteriormente 

presión y frío local. (13,14,15) 

Descripción del caso clínico 

Neonato masculino de 3 días de vida, producto de cuarta gesta, obtenido por cesárea a las 

39 SG en Hospital Universitario, después de trabajo de parto fallido (5 horas), con Apgar 

7-8-9 a 1-5-10 minutos respectivamente, líquido amniótico claro, sin datos de hipoxia 

neonatal, pasa a alojamiento conjunto. Con antecedente heredofamiliar hermano de 6 

años con hemofilia A 
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Exploración Física: peso 3.3 kg, talla 50 cm, PC: 39 cm, PT: 32 cm, PA: 35 cm FC 152, 

FR 48, temperatura 35°C, Saturación de Oxígeno 92% con cánula nasa a 2 litros, 

perímetro abdominal 81 cm, tensión arterial 120/80 mmHg. 

Madre refiere que mientras se encuentra en alojamiento conjunto observa en su hijo una 

tumoración pequeña de ±1cm en la parte posterior de la cabeza, informa al personal 

médico, tras antecedente de primer hijo con hemofilia; a las 24 horas presenta  gran edema 

en piel cabelluda acompañado de palidez, por tal motivo realizan TAC de cerebro 

evidenciándose hematoma subgaleal extenso, y hematoma subgaleal izquierdo (ver 

imagen 1). Ecografía transfontanelar reporta hematoma subdural y otros focos 

hemorrágicos. Razón por lo que se interconsulta a Hematología quien indica continuar 

con factor VIII 250 UI cada 12 horas por 5 días, Neurología sugiere vigilancia clínica,  

Cardiología realiza ecocardiograma donde reporta corazón estructuralmente sin defectos, 

persistencia del conducto arterioso (restrictivo), foramen oval permeable (fisiológico para 

la edad) y función cardiaca conservada. Genética reporta examen físico sin dismorfias, 

enfermedad ligada al cromosoma X en estudio, asesoramiento genético, manejo 

multidisciplinario y control en consulta externa. 

A los 5 días de vida presenta ictericia grado IV de Kramer, sin deterioro neurológico 

inicia fototerapia + protección ocular-genital con destete de oxígeno. Recibió 5 días de 

FVIII, observándose disminución de perímetro cefálico, persistencia de hematoma 

subgaleal parietotemporal, presencia de equimosis en párpado derecho. 

A los 9 días de vida (05/09/21) presentó sangrado en base de cordón umbilical recibiendo  

segunda ronda de FVIII, además de ácido tranexámico y Fitomenadiona. 

Durante su hospitalización recibió tratamiento con  Ampicilina + Amikacina, se le roto 

antibióticos a  Oxacilina - Clindamicina por presentar hemocultivo (HMC) positivo para 

Staphylococcus coagulasa negativo. Por presentar en dos hemocultivo periféricos 8/9/21 

presencia de Klebsiella pneumoniae BLEE fue cubierto  con Vancomicina + Meropenen  

que completo el esquema por 7 días. 
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Imagen 1. TAC simple de cerebro: hematoma subgaleal extenso, con abundante 

contenido hemático en su interior con una densidad que oscila 50-71 HU que mide 

aproximadamente 88 x 25mm, hematoma subgaleal izquierdo que mide 84 x 19mm, no 

hematoma subdural ni epidural ni intraparenquimatoso, sistema ventricular simétrico, 

sin hidrocefalia, fosa posterior, cerebelo y tallo encefálico sin alteraciones 

 

En su control mensual de los 2 meses paciente se encuentra en condiciones clínicas 

estables, reactivo, cardiorrespiratorio suficiente, con buen reflejo succión,  recibió 

vacunas de los 2 meses no hay evidencia de sangrados, examen físico: activo, eutrófico, 

buena respuesta a estímulos. 

DISCUSIÓN  

Las hemofilias son trastornos hemorrágicos hereditarios y se diagnostican comúnmente a 

partir de los tres años de edad y muy pocas veces se manifiestan en el periodo neonatal; 

en este período el diagnóstico supone un reto clínico de gran relevancia; el trauma del 

proceso de parto, la circuncisión, las inyecciones y las punciones en el talón someten al 

paciente a un estrés adicional (6, 7), situación reflejada en nuestro paciente. 

Estudios de cohorte recientes sugieren que el 15 a 33% de los casos pueden presentar 

manifestaciones hemorrágicas durante el primer mes de vida (8), escenario demostrado 

en el neonato correlacionándose con la  información descrita en la literatura. 

Un seguimiento de 30 casos de HIC de niños con  hemofilia, que incluían 11 RN,  

encontró un 59%  retraso psicomotor y parálisis cerebral, realidad no evidenciada en el 

caso, debido a que paciente ha presentado evolución favorable con un óptimo desarrollo 

y crecimiento hasta la actualidad. 
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CONCLUSIONES 

 La hemofilia raramente se manifiesta clínicamente en el periodo neonatal, pero debe 

tenerse en cuenta ante cualquier neonato varón a término con antecedentes de 

familiares de dicha patología. 

 La hemofilia en el período neonatal es un desafío clínico, debido a que el trauma 

durante el proceso de parto, las inyecciones y las punciones en el talón someten al 

paciente a un estrés adicional. 

 Es importante que los neonatos que presentan signos de sangrado anormal deben ser 

estudiados para confirmar la presencia de trastornos hemorrágicos hereditarios. 

 Los pacientes con hemofilia deben ser abordados de forma  multidisciplinaria y recibir 

tratamiento en unidades de tercer nivel con profesionales capacitados, el abordaje 

adecuado forjará un impacto positivo en la salud de los pacientes y su familia, 

disminuyendo las complicaciones, el tiempo de hospitalización, costo y mortalidad. 
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