Perspectiva Actual del Estudio
de Portadoras de Hemofilia

Dra. A. VILLAR.
Presidenta del Comité Cientifico de la RFVE
Madrid, Noviembre del 2007




Definicion.

e La Hemofilla Ay B son dos
enfermedades hereditarias, las

cuales estan ligadas al
cromosoma X.




Cromosomas humanos

() IO

@ | BN | II:III | | 1)

1]
@ ] T 1D

111 [1THE B
F

@

1

||||1||1r_:"_":|[|(j
III1||r I"III A0
@s) r.:urrfrn [ N Pae

..: !I'II'I Nl ||]
e = = =1 y
r.:||.| rulux D

]

O e wa

t

@ CE oD
@{uy |g:j|[:'_‘;

(et b pares 12, lormads por lod cromodomin. tooniab).




Cariotipo Humano




Cromosoma X



¢, Que es un Gen?

e Es un fragmento de
ADN que lleva la
iInformacion
codificada para la
sintesis de una
proteina.

* El Factor VIIly IX
son proteinas



Tipos de Mutaciones



Estructura del Gen del FVIII



Estructura del Gen del FIX



HERENCIA EN LA HEMOFILIA



HERENCIA EN LA HEMOFILIA



LA HEMOFILIA ENFERMEDAD
REAL EN EUROPA



LA HEMOFILIA ENFERMEDAD
REAL EN EUROPA



INCIDENCIA DE PORTADORA

e La incidencia de la Hemofilla A es 1 varon
por cada 5000 nacidos y 1 por cada 30000
nacidos en la Hemofilia B.

* En varios estudios publicados, por cada
varon afecto de hemofilia hay una media de
4 portadoras en la familia.




TIPOS DE PORTADORAS

PORTADORAS CIERTAS:



TIPOS DE PORTADORAS
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PORTADORAS POSIBLES:



CLASIFICACION DE LA HEMOFILIA
SEGUN LA GRAVEDAD



CLINICA DE LAS PORTADORAS

 Niveles normales de Factor VIII/ IX

 Niveles inferiores al 50 Ul/ml.

— Niveles entre 50 Ul/ml. — 5Ul/ml.
e Tratamiento con DDAVP.

— Niveles inferiores a 5Ul/ml.
e Tratamiento con concentrados de Factor.
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INDIRECTOS:

Arpol farniliar
estudio de los niveles de facior VIIC vy 14.C
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BIOLOGIA MOLECULAR.

METODOS INDIRECTOS:

Analisis de ligamientos por polimorfismos



METODOS PARA LA DETECC
PORTADORAS

BIOLOGIA MOLECULAR. ESTUDIOS DIRE

studio de la inversion del intron 22
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METODOS PARA LA DETECCION D
PORTADORAS

1

BIOLOGIA MOLECULAR. ESTUDIOS DIRECTOS
SOBRE =L GEN.

Secueanciacion del factor VA



ETICAS DE LOS ESTUDIOS
GENETICOS

Autonomia del paciente.
Consentimiento informado.
Confidencialidad de los datos.

El resultado del genotipo debe ser incluidos
en la historia clinica.

Si su genotipo va a ser utilizado en
cualquier estudio, debe de ser informada por
sus medicos.



BENEFICIOS DE LOS ESTUDIOS
GENETICOS.

Confirmacion del estado de portadora.
Tipo de gravedad de la Hemofilia.
Poder realizar un diagnoéstico Prenatal.

ldentificar si la portadora tiene riesgo de
sangrado, conociendo su tasa de factor.

Predecir el riego de desarrollo de inhibidor
del nino y su respuesta a la
Inmunotolerancia.



CONSEJO GENETICO



CONSEJO GENETICO
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- Adopcidn.

- Dlagnosiico Prenaizal.



CONSEJO GENETICO



DIAGNOSTICO PRENATAL



DIAGNOSTICO PRENATAL



FERTILIZACION IN VITRO



MUCHAS GRACIAS
POR VUESTRA
ATENCION






