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RESUMEN 

 

“Caracterización de la población con hemofilia y enfermedad de von Willebrand congénitas 

inscritos en la Fundación Hemofílica Ecuatoriana, 2022” 

 

Introducción: La hemofilia A (HA) y hemofilia B (HB) son trastornos de la hemostasia con 

herencia ligada al cromosoma X donde hay deficiencia del factor VIII (FVIII) o factor IX 

(FIX) respectivamente, lo que provoca episodios de hemorragia prolongada y excesiva de 

manera espontánea o por traumatismos, se ven afectados los hombres y sus hijas serán 

portadoras. Alrededor de un tercio de los pacientes pueden presentar mutaciones 

espontáneas o en el caso de las portadoras obligadas, es hereditario.  Por otro lado, la 

enfermedad de von Willebrand (EvW) se caracteriza por un defecto cuantitativo o cualitativo 

del factor de von Willebrand disminuyendo su función o concentración alterando el proceso 

de hemostasia, donde la mayoría de los casos se da por herencia autosómica dominante y se 

ven afectados tanto mujeres como hombres. 

 

Metodología: Se realizó un estudio descriptivo transversal mediante una encuesta 

conformada por 28 preguntas sobre aspectos sociodemográficos y clínicos. Participaron 196 

pacientes con hemofilia y 55 con EvW entre 1 a 65 años inscritos en la FUNDHEC a nivel 

nacional. Para la determinación del nivel socioeconómico se aplicó el método de Graffar-

Melendez con una sección de preguntas en la encuesta. 

 

Resultados: El 35% pertenecía a la zona 9, el 43% recibe atención médica en Quito, el 34% 

de pacientes con hemofilia y el 22% con EvW no tiene antecedentes de la enfermedad, el 

49% fue parte de la clase media baja. En hemofilia, el 84% tenía HA y el 16% HB. En EvW, 

el 71% fue tipo 1, el 25% tipo 2 y el 4% tipo 3. El número y tipo de hemorragia más frecuente 

fue de1 a 4 y los moretones con facilidad en el 67%. El 75% no tenía ninguna comorbilidad. 

El 51% tenía artrosis. El 6% tenía el virus de la hepatitis C (VHC). El 64% tenían una 

discapacidad física. El 78% de los pacientes con hemofilia no tienen inhibidores. El 70% de 

hemofilia y el 40% de EvW se encontraban en tratamiento. El 37% hacía visitas al médico 

cada 3 meses.  
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Conclusiones y Recomendaciones: El acceso a salud y tratamientos de los pacientes con 

hemofilia y EvW requiere de grandes esfuerzos económicos, disponibilidad de profesionales 

de la salud y servicios complementarios que apoyen a un diagnóstico y seguimiento óptimo 

para el paciente. En Ecuador deberían existir centros especializados en hemofilia congénita 

y enfermedad de von Willebrand que garanticen el acceso a médicos especializados y a los 

servicios adecuados de laboratorio clínico 

 

Palabras Clave: hemofilia A, hemofilia B, enfermedad de von Willebrand, factor VIII, 

factor IX, inhibidores, diagnóstico, tratamiento, comorbilidad, complicación. 
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ABSTRACT 

 

"Characterization of the population with congenital hemophilia and von Willebrand disease 

enrolled in the Ecuadorian Hemophilia Foundation, 2022" 

 

Introduction: Hemophilia A (HA) and hemophilia B (HB) are disorders of hemostasis with 

X-linked inheritance where there is deficiency of factor VIII (FVIII) or factor IX (FIX) 

respectively, which causes episodes of prolonged and excessive bleeding spontaneously or 

by trauma, males are affected, and their daughters will be carriers. About one third of 

patients may have spontaneous mutations or in the case of obligate carriers, it is hereditary.  

On the other hand, von Willebrand disease (VWD) is characterized by a quantitative or 

qualitative defect of the von Willebrand factor decreasing its function or concentration 

altering the process of hemostasis, where most cases are autosomal dominant and both 

women and men are affected. 

 

Methodology: A cross-sectional descriptive study was carried out by means of a survey 

consisting of 28 questions on sociodemographic and clinical aspects. A total of 196 patients 

with hemophilia and 55 with VWD between 1 and 65 years of age enrolled in FUNDHEC 

at the national level participated. The Graffar-Melendez method was applied to determine 

the socioeconomic level with a section of questions in the survey. 

 

Results: Thirty-five percent belonged to zone 9 (DMQ), 43% receive medical care in Quito, 

34% of patients with hemophilia and 22% with EvW have no history of the disease, 49% 

were part of the lower middle class. In hemophilia, 84% had HA and 16% HB. In EvW, 71% 

were type 1, 25% type 2 and 4% type 3. The most frequent number and type of hemorrhage 

was 1 to 4 and bruising easily in 67%. Seventy-five percent had no comorbidity. Fifty-one 

percent had osteoarthritis. 6% had HCV. 64% had a physical disability. 78% of hemophilia 

patients had no inhibitors. 70% of hemophilia and 40% of EvW were on treatment. 37% 

made doctor visits every 3 months.  

 

Conclusions and Recommendations: Access to health and treatment for patients with 

hemophilia and EvW requires great economic efforts, availability of health professionals 

and complementary services that support optimal diagnosis and follow-up for the patient. In 
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Ecuador there should be centers specialized in congenital hemophilia and von Willebrand 

disease that guarantee access to specialized physicians and adequate clinical laboratory 

services.   

 

Keywords: hemophilia A, hemophilia B, von Willebrand's disease, factor VIII, factor IX, 

inhibitors, diagnosis, treatment, comorbidity, complication, comorbidities, factor VIII, 

factor IX, factor IX inhibitors, diagnosis, treatment 
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INTRODUCCIÓN 

 

La hemofilia congénita es una patología genética recesiva ligada al cromosoma X. Se 

dividen según el déficit del factor de la coagulación en tipo A y B, su clínica está compuesta 

de episodios hemorrágicos y sus complicaciones (Villegas et al., 2018). La hemofilia A 

(HA), se produce cuando existe una disminución o ausencia del factor VIII (FVIII) y la 

hemofilia B (HB) por un déficit o ausencia del factor IX (FIX). En la mayor parte de la 

hemofilia, los varones son los que heredan y muestran el trastorno, mientras que las 

portadoras son las mujeres; sin embargo, pueden presentar síntomas leves. Cuando una 

mujer portadora tiene hijos existe la probabilidad del 50% de que sus hijos manifiesten el 

trastorno y el otro 50% que sus hijas sean portadoras. En el caso de que el hemofílico sea el 

padre y la madre sea sana, la probabilidad de que los hijos sean sanos es del 100% mientras 

que el 100% de las hijas son portadoras de la enfermedad. (Moraleda, 2017) 

 

Por otra parte, en el caso de que madre sea portadora y el padre hemofílico, el 50% de 

los hijos podrían ser hemofílicos y el 100% de las hijas pueden ser portadoras. Cabe recalcar 

que el 30% de los enfermos no tienen antecedentes familiares en relación a la hemofilia. Por 

último, el diagnóstico se realiza de manera detallada desde la historia clínica del paciente 

hasta pruebas de coagulación que ayuden en el diagnóstico de la hemofilia, ya sea, por 

ausencia o disminución de los factores VIII o IX. (Moraleda, 2017) 

 

La enfermedad de von Willebrand (EvW) es una patología hereditaria, ligada al 

cromosoma 12, ocasionada por el déficit cuantitativo o funcional del factor von Willebrand 

(FvW). Causa afectaciones a mujeres y hombres por igual, sin embargo, en las mujeres 

existen riesgos de complicaciones de hemorragia debido a eventos obstétricos y su ciclo 

menstrual. (Chavira et al., 2021) 

 

La severidad del sangrado en la EvW depende de la fisiopatología de la enfermedad, por 

lo cual, se ha establecido 3 tipos; el tipo 1 y 3 se deben a la deficiencia cuantitativa de FvW 

y el tipo 2 se caracteriza por un defecto estructural del FvW, además, en este tipo existen 

subtipos; el 2A es el más común (Swami y Kaur, 2017).  Respecto a su sintomatología 

incluyen hemorragias que en los casos graves puede llegar a existir en articulaciones y 
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músculos. Por último, en el diagnóstico se debe considerar la historia familiar y personal del 

paciente, pruebas de laboratorio básicas sea de FVIII, IX y de FvW. (Swami y Kaur, 2017) 
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CAPÍTULO I 

 

1.1  PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

 

En Ecuador, el número de casos registrados en el año 2019 fue de 814 pacientes con 

coagulopatías congénitas; 599 diagnosticados con HA, 78 pacientes con HB, 116 con EvW; 

21 pacientes con hemofilia fueron reportados con desarrollo de inhibidores durante el año 

2019 (Ministerio de Salud Pública, 2020). En tal sentido, al ser patologías crónicas e 

infrecuentes con diagnóstico lento, muchos pacientes no han logrado ser diagnosticados 

oportunamente por el desconocimiento en la población a nivel nacional, y a su vez son poco 

abordadas y estudiadas (Ministerio de Salud Pública, 2016).  

 

La Fundación Hemofílica Ecuatoriana (FUNDHEC) se encarga de mantener y mejorar 

los cuidados de los pacientes con hemofilia y otras coagulopatías con el objetivo de que los 

pacientes tengan una mejor calidad de vida. La fundación ha registrado a la mayoría de los 

pacientes con estas enfermedades en diferentes provincias como Pichincha, Santo Domingo, 

Imbabura, Esmeraldas, Carchi, Napo, Sucumbíos, Orellana, Guayas, Los Ríos, Santa Elena, 

Azuay, Cañar, Morona Santiago, Loja, El Oro, Zamora Chinchipe, Cotopaxi, Tungurahua, 

Chimborazo, Bolívar, Pastaza y Manabí (Fundación Ecuatoriana de Hemofilia, 2015). Sin 

embargo, se requiere información actualizada sobre la realidad que viven los pacientes y que 

presentan estas coagulopatías. 

 

En la actualidad, el país cuenta con establecimientos de salud ubicados en varias 

provincias y a su vez cuentan con equipos multidisciplinarios conformados por médicos 

internistas, enfermeros, odontólogos, traumatólogos, rehabilitadores, farmacéuticos y 

trabajadores sociales para la atención de estos pacientes (Ministerio de Salud Pública, 

2016). Uno de los desafíos para brindar atención a pacientes que presentan estas 

coagulopatías es el subdiagnóstico por la falta de conocimiento, infraestructura, reactivos 

adecuados, tratamientos aplazados  (Stonebraker et al., 2020).  

 

Del mismo modo se debe mencionar la importancia que tiene en la calidad de vida del 

paciente, la terapia que recibe, la cual se realiza con concentrados de factor plasmático o 

recombinante liofilizado adquiridos a elevados costos en comparación a otras afecciones 
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(Ministerio de Salud Pública, 2016; Phalen y Philip, 2017). El Ministerio de Salud Pública 

(MSP) cuenta con una planificación anual que incluye la adquisición, distribución y 

monitoreo continuo de los factores de la coagulación para tratamiento de los pacientes que 

acuden a 17 establecimientos de la cartera de estado a nivel nacional e incluyen a 13 

provincias, sin embargo, es importante conocer si los pacientes llevan a cabo de manera 

correcta el tratamiento o si alguno de ellos ha dejado de tenerlo por diversas causas, si 

reciben las dosis adecuadas con la calidad del producto que requiere debido a que son 

indicadores de la calidad de vida del paciente (Ministerio de Salud Pública, 2020). Entre los 

años 2017 al 2020, el MSP adquirió factores de coagulación equivalentes a $ 48 482 386, 

sin embargo, es importante mencionar la necesidad de destinar una mayor cantidad 

que  asegure la adquisición de suministros de calidad en relación al tratamiento y su 

disponibilidad en las unidades de salud (Ministerio de Salud Pública, 2020), además el 

tratamiento se ha visto limitado debido a la prioridad en enfermedades más comunes o 

emergentes como ha resultado con la pandemia por COVID 19, destinando rubros menores 

a enfermedades raras como lo son las coagulopatías (Stonebraker et al., 2020). Se espera 

que, con la profilaxis, en el caso de los niños, no presenten discapacidad cuando sean adultos 

como la presentan en la actualidad muchos de los pacientes de la fundación y se logre una 

mejor calidad de vida (Stonebraker et al., 2020).  

 

Al tomar en consideración la importancia del diagnóstico temprano para elección de la 

terapia más adecuada, se conoce que en la ciudad de Quito los hospitales referentes para 

hemofilia y EvW con laboratorios son el Hospital de Especialidades Carlos Andrade 

Marín (HCAM), Hospital de Especialidades Eugenio Espejo (HEE) y el Hospital Pediátrico 

Baca Ortiz (HPBO), en otras provincias como Guayas y Azuay existen hospitales públicos 

que reciben pacientes con estos trastornos pero no disponen de infraestructura completa con 

equipos y capacitación de personal para realizar las pruebas para estas patologías, es por esta 

razón que se deben trasladar a otras provincias para realizar las pruebas que ayuden al 

diagnóstico y tratamiento. Existen ocasiones que, por situaciones críticas, se requiere un 

acceso rápido tanto a medicamentos como a tratamientos emergentes, casos de pacientes con 

inhibidores y complicaciones agudas graves como los diferentes tipos de hemorragia que se 

pueden presentar, en especial la hemorragia intracraneal y traumatismos internos en donde 

la atención especializada es mínima, lo que conduce a la muerte (Srivastava et al., 2020).  
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Por otra parte, las pruebas para la determinación del nivel de factor deficiente e 

identificación de inhibidores son necesarias para el diagnóstico y tratamiento de estas 

coagulopatías (Martínez, L. et al., 2018). En países de bajos ingresos e ingresos medianos 

bajos, la gravedad de la enfermedad es desconocida en un 26% de los pacientes (Stonebraker 

et al., 2020) y en el caso de los inhibidores, se describen como una de las mayores 

complicaciones de los pacientes con hemofilia; son aloanticuerpos contra el factor de la 

coagulación que ha sido administrado y el paciente al presentar estos anticuerpos no tiene 

respuesta a la terapia, lo que influye negativamente en su calidad de vida debido al riesgo 

de mortalidad por hemorragias graves (MSP, 2020), a su vez esta complicación no 

siempre es detectada oportunamente porque las pruebas para identificar inhibidores son 

limitadas y la importancia en su identificación radica en la baja respuesta al tratamiento 

habitual de la enfermedad cuando están presentes (Stonebraker et al., 2020). 

 

Las pruebas moleculares incluyen la amplificación del gen FVIII o FIX por reacción en 

cadena de la polimerasa (PCR) y la detección de mutaciones mediante secuenciación de 

ADN siendo útil para el consejo genético que se le brinda a la familia por parte del médico, 

pronóstico de individuos con un caso  (único miembro afectado dentro de la familia), riesgo 

de desarrollo de inhibidores, identificación de portadoras y permitir establecer una 

correlación entre genotipo y fenotipo hemorrágico, sin embargo, el país no cuenta con este 

tipo de pruebas (Zafra et al., 2020). Para la EvW, los estudios moleculares permiten 

caracterizar las variantes genéticas de la enfermedad y su gravedad como el caso de la EvW 

tipo 2 y 3 (Castaman & Linari, 2017).  

 

Por lo antes mencionado, se planteó la siguiente pregunta de investigación: ¿Cuál es la 

caracterización de la población con hemofilia y enfermedad de von Willebrand congénita 

inscritos en la FUNDHEC, 2022? 
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1.2  JUSTIFICACIÓN 

 

La HA, HB y la EvW son alteraciones hereditarias o adquiridas de la hemostasia que en 

Ecuador forman parte de las enfermedades raras o huérfanas que se caracterizan por ser 

potencialmente mortales, de prevalencia baja, debilitantes a largo plazo y de complejidad 

alta (Ley Orgánica de Salud, 2015). El MSP menciona que el 90% de la población con HA 

y HB presentan manifestaciones tempranas con episodios de hemorragia, siendo los lugares 

más afectados, el músculo, las articulaciones y el sistema nervioso central, incluso al no 

existir un tratamiento adecuado puede darse como consecuencia la artropatía hemofílica a 

diferencia de la EvW que presenta afectaciones que predominan en las mucosas (Ministerio 

de Salud Pública del Ecuador y Sistema Nacional de Salud, 2016). Por medio de estas 

afectaciones se logra comprender que las patologías no solo dependen del manejo 

farmacológico, sino que se debe considerar las necesidades clínico-social de los pacientes 

con el objetivo de prevenir y brindar tratamiento adecuado ante las manifestaciones clínicas 

que se presentan como causa de los sangrados constantes que inician a edad temprana.  

  

Según las cifras de la Federación Mundial de Hemofilia (FMH), existen alrededor de 208 

000 pacientes entre HA y HB, y alrededor de 78 547 pacientes con EvW en todo el mundo 

(Federación Mundial de la Hemofilia, 2018). Se estima que la prevalencia de la hemofilia 

es de 1 por cada 10 000 nacidos vivos y corresponde al 80-85% de casos en la HA más que 

en la HB que corresponde al 30-45%, pero en países desarrollados estos valores ascienden 

por la mayor capacidad de diagnóstico en el laboratorio de pacientes con estas patologías 

(Mehta y Reddy, 2021), en cuanto a la EvW, la prevalencia es del 1% de casos lo que 

significa que 1 de cada 1000 habitantes presentan la enfermedad; en el caso de las mujeres 

diagnosticadas con antecedentes de sangrados prolongados la prevalencia es de 5-20% 

(Borbor, 2021). En Ecuador, el HCAM en el año 2019 evaluó a 144 pacientes atendidos en 

el área de odontología entre las edades de 23 a 88 años de los cuales se detectaron con HA 

(62,0%), HB (6,0%) y EvW (28,0%) (Chiriboga et al., 2019). Un estudio de diagnóstico y 

terapéutico de la hemofilia en Colombia reportó 2 059 pacientes con diagnóstico de 

coagulopatías y se obtuvo como resultado 1 705 pacientes con HA y 345 con HB (L. 

Martínez et al., 2018).  
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A partir de los datos expuestos sobre estos trastornos, en Ecuador no existen muchas 

investigaciones, tampoco cifras exactas acerca de la cantidad de pacientes con hemofilia y 

EvW, a pesar de que sus consecuencias son significativas, al originar un impacto alto en la 

calidad de vida, principalmente asociado a las manifestaciones clínicas, inclusive existen 

pacientes que no han sido diagnosticados, debido a la falta de información de estas 

patologías, por lo tanto, un inadecuado tratamiento. En la actualidad, hay escasez de 

información acerca de estas coagulopatías en nuestro país, de tal forma que se desconoce las 

características que posee esta población por lo que se considera importante realizar un 

estudio para conocer las características clínicas y sociodemográficas de este grupo 

vulnerable (Ministerio de Salud Pública del Ecuador y Sistema Nacional de Salud, 2016). 

 

 Por lo antes mencionado, la finalidad de este estudio será brindar información sobre 

estas patologías antes mencionadas mediante la aplicación de una encuesta con preguntas 

respecto al diagnóstico, asistencia médica y tratamiento, además del impacto que afecta la 

calidad de vida en estos pacientes.  

 

Por último, mediante la encuesta se obtendrá información actualizada que permita a la 

FUNDHEC y a los profesionales de la salud interesados en los pacientes, conocer cuáles son 

las necesidades y las complicaciones de salud que los aquejan principalmente. Esta 

investigación será un aporte a investigaciones futuras que permita actualizar el número de 

personas con estas coagulopatías, mejorar la tecnología en el diagnóstico de la enfermedad, 

por lo tanto, mejorar su calidad de vida.   

 

1.3  OBJETIVOS 

 

1.3.1 Objetivo General 

 

Caracterizar a la población con hemofilia A, hemofilia B y enfermedad de von 

Willebrand congénitas inscritos en la FUNDHEC, 2022. 
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1.3.2 Objetivos Específicos 

 

Describir el perfil sociodemográfico de los pacientes con hemofilia y EvW congénitas 

inscritos en la FUNDHEC. 

 

Describir los tipos de sangrado más frecuentes en pacientes con hemofilia y EvW 

congénitas. 

 

Describir las comorbilidades y complicaciones más frecuentes en los pacientes con 

hemofilia y EvW congénitas inscritos en la FUNDHEC.  

 

Enumerar las principales pruebas que el paciente identifica para el diagnóstico y 

seguimiento de la hemofilia y EvW congénitas.  

 

Identificar el tipo de tratamiento recibido por el paciente con hemofilia y EvW 

congénitas. 
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CAPÍTULO II 

MARCO TEÓRICO Y CONCEPTUAL 

 

2.1  Antecedentes 

 

Los pacientes con trastornos hemorrágicos congénitos causados por deficiencia de algún 

factor de la coagulación como la hemofilia y la enfermedad de von Willebrand experimentan 

distintos grados de hemorragia a lo largo de su vida. Los sangrados pueden ocurrir en las 

articulaciones, tejidos blandos y en los músculos, presentan síntomas a corto y largo plazo 

(Skinner et al., 2018).  

 

El MSP del Ecuador en el año 2016 realizó una guía “Diagnóstico y tratamiento de la 

hemofilia congénita” la cual se basa en las guías para el tratamiento de la hemofilia 

elaboradas por la FMH con el objetivo de ofrecer recomendaciones clínicas a los 

profesionales de salud en los diferentes niveles de atención y lograr una estandarización en 

el diagnóstico y tratamiento de la hemofilia (Ministerio de Salud Pública, 2016). Un estudio 

descriptivo y transversal elaborado por Mardones et al. (2017) determinó la frecuencia de 

los inhibidores de FVIII o FIX en pacientes con hemofilia que reciben tratamiento con 

concentrados de FVIII o FIX, recalcando la importancia en la detección temprana de 

inhibidores para mejorar, en especial los inhibidores de alta respuesta, debido a que 

disminuyen la calidad de vida del paciente y representa un impacto económico alto. Otro de 

los estudios fue realizado en el Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marín, fue un 

estudio observacional, descriptivo y transversal se determinó el perfil demográfico y 

epidemiológico de los pacientes con HA, HB y EvW del área de estomatología enfocado en 

la prevención y educación de los pacientes con estas coagulopatías para evitar problemas 

bucales (Chiriboga et al., 2019). 

 

En el año de 1990, se estimó que alrededor del 80% de pacientes con hemofilia recibieron 

poco o ninguna atención, sin embargo, esta estimación no proviene de una información 

demográfica mundial (Stonebraker et al., 2020). La FMH desarrolló e implementó una 

encuesta estandarizada desde 1999 hasta el 2020, el informe de la encuesta en el último año 

incluyó 120 países con el fin de recopilar datos demográficos y de tratamiento, que 

permitieron comprender la vida diaria del paciente con hemofilia y de otros trastornos 
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hemorrágicos y utilizar dicha información para la planificación y el desarrollo de programas 

de salud (World Federation of Hemophilia, 2021). 

 

El estudio de viabilidad realizado por Skinner et al. denominado “Proyecto de resultados, 

cargas y experiencias reportados por el paciente” fue un cuestionario estandarizado en 18 

países con pacientes que tenían HA, HB y EvW, tuvo como finalidad recopilar e interpretar 

datos relevantes para apoyar a la implementación de la atención óptima del paciente,  

compuesto por secciones en las que se incluyeron datos demográficos, problemas de salud 

en general, problemas de salud relacionados a la enfermedad y la calidad de vida. Los 

resultados del estudio reflejaron la importancia de recopilar información brindada por los 

pacientes en un entorno real debido a que tienen perspectivas únicas, y a su vez, consideran 

los problemas de manera diferente a lo que percibe el médico, científicos, fabricantes de 

concentrados o contribuyentes, además, los pacientes aportan con datos creíbles para la toma 

de decisiones basadas en la evidencia. (Skinner et al., 2018) 

 

Las hemorragias que presentan los pacientes con hemofilia ocasionan una complicación 

progresiva de las articulaciones y los músculos, repercutiendo en las actividades diarias que 

realizan los pacientes. Un paciente para su tratamiento requiere alrededor de 15000 euros 

por mes, cifra que puede aumentar cuando aparecen inhibidores  (Riva et al., 2010). un 

estudio elaborado por Riva et al. (2010) mencionan que los resultados informados por el 

paciente mediante cuestionarios específicos para la enfermedad son importantes porque 

reflejan su experiencia y evalúan el impacto de la enfermedad, el valor de los tratamientos 

desde la perspectiva del paciente, recomiendan estrategias y mejoras en la atención. Así 

mismo estos estudios incluyeron el estado de salud del paciente, calidad de vida actual, la 

satisfacción al tratamiento, en especial, su adherencia y voluntad para continuar con el 

tratamiento, y evaluación de la realización de actividades diarias. (Riva et al., 2010) 

En relación al tratamiento de la hemofilia este se enfoca en la sustitución del factor 

deficiente ya sea con concentrados de factor recombinante o concentrados de factor derivado 

del plasma, considerando la gravedad de la enfermedad, edad del paciente, hemartrosis y la 

presencia de inhibidores, con el fin de preservar las articulaciones a largo plazo. El estudio 

transversal realizado en Brasil, (2019) profundizó la correlación entre la calidad de vida y la 

existencia de comorbilidades, la gravedad de la hemofilia y los resultados serológicos 

infecciosos como otro indicador de comorbilidad que afecta de manera importante la calidad 
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de vida del paciente (Trindade et al., 2019). En el caso de la hemofilia, la preocupación de 

la presencia de hemorragias son factores que limitan la actividad física diaria, además del 

desarrollo de artropatías, necesidad de procedimientos ortopédicos y enfermedades 

infecciosas transmitidas por sangre al momento de las transfusiones. (Trindade et al., 2019) 

 

En algunos países de Europa Central: Croacia, República Checa, Eslovenia, Eslovaquia, 

Bulgaria y Hungría, se realizó una encuesta transnacional que recalcó sobre las dificultades 

en la vida diaria y preferencias para recibir información relacionada con la hemofilia 

tratando de capacitar a las personas sobre esta coagulopatía. Las dificultades más frecuentes 

en la vida cotidiana con hemofilia fueron los problemas de movilidad (41,8%), sangrado 

inesperado (38,5%), dolor (35,4%) e incertidumbre sobre lo que pueden o no pueden hacer 

en sus actividades diarias (25,0%). En su mayoría, los encuestados reflejaron estar bien o 

muy bien informados sobre su enfermedad, sin embargo, solicitaban información adicional 

sobre cómo vivir con hemofilia y los últimos avances científicos para una educación 

continua (Banchev et al., 2021). A medida que pasa el tiempo aumentan las expectativas de 

los pacientes de vivir con menos secuelas por la enfermedad para lograr una vida con 

funcionalidad que le otorgue independencia, tanto en la vida diaria como en la participación 

en ámbitos familiares y sociales. (Fuenmayor et al., 2017) 

 

En Colombia, un estudio realizado por Fuenmayor et al. (2017), reportó alrededor del 

12% de pacientes con hemofilia desempleados en el año 2017, esta cifra es menor que la 

cifra encontrada en años anteriores en relación a la dificultad de insertarse laboralmente por 

su condición, sin embargo, es superior a la tasa de desempleo en general de Colombia que 

es del 9,1%; además los mismos autores, en un estudio realizado en 60 pacientes 

colombianos indican que la mayor complicación es la artropatía hemofílica  71% de las 

personas investigadas, seguida de las dislipidemias  27%, sobrepeso 20% y tabaquismo con  

11,8%. Sin embargo, la aplicación de un cuestionario validado en relación a salud reportó 

que la calidad de vida de estos pacientes es tan alta como la que tiene la población 

colombiana en general, a su vez se reitera la importancia en el tratamiento y la participación 

activa de cada paciente para una independencia funcional y un estilo de vida saludable. Es 

importante iniciar la terapia de manera precoz para prevenir las hemorragias en los pacientes 

con hemofilia moderada-grave minimizando el daño que se pudiese causar en conjunto con 

la rehabilitación mediante el ejercicio continuo. (Fuenmayor et al., 2017) 
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2.2 Aspectos sociales y demográficos de las coagulopatías congénitas 

 

Desde que las personas nacen con hemofilia o EvW, la familia inicia el rol de cuidador, 

el cual es muy exigente por ser una enfermedad de cuidados, vigilancia y de cambios en el 

estilo de vida. En un ámbito laboral, según la gravedad de la enfermedad, los cuidados y 

atención que requieren los pacientes cuando son niños va a ocasionar una limitación en el 

ejercicio laboral de los dos padres, lo que origina una disminución en el ingreso económico 

del hogar, aún más cuando no han culminado sus estudios secundarios u otros que les 

permita tener un mejor sueldo. A su vez, el paciente con discapacidad o dificultades 

presentes por la enfermedad no siempre logra terminar en una institución educativa, 

generando dificultad para conseguir o mantener un empleo. La calidad de vida del paciente 

con el paso de los años muestra un gran impacto con el deterioro de su condición física, 

psicológico y social, además la funcionalidad familiar se ve afectada debido a la prioridad 

en un solo integrante de la familia (Schwartz et al., 2017). Una de las mayores 

preocupaciones es la presencia de hemorragias que son factores que limitan la actividad 

física diaria, además del desarrollo de artropatías, necesidad de procedimientos ortopédicos 

y enfermedades infecciosas transmitidas por la sangre al momento de las transfusiones. 

(Fuenmayor et al., 2017; Trindade et al., 2019) 

 

Los costos para recibir asistencia sanitaria han ido en crecimiento, tanto la hemofilia 

como la EvW, estas representan una carga económica significativa para la persona con la 

enfermedad, su familia y el sistema de salud del país. Un ejemplo de esta situación hace 

referencia a los pacientes que residen en lugares distantes al establecimiento de salud en el 

que realizan el seguimiento y tratamiento de su enfermedad lo que incurre en costos más 

altos en relación con el transporte. A su vez, la pérdida de empleo o jornadas laborales no 

permite solventar estas necesidades. (Keshavarz et al., 2020) 

 

Los hospitales seleccionados para la atención de los pacientes con coagulopatías son el 

HCAM, HEE y HPBO están centralizados en la ciudad de Quito, en otras provincias es 

limitada la atención del paciente por falta de recursos. A su vez, el país cuenta con equipos 

multidisciplinarios conformados por médicos internistas, enfermeros, odontólogos, 

traumatólogos, rehabilitadores, farmacéuticos y trabajadores sociales para su atención, el 
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cual implica un esfuerzo en equipo centralizados en Quito (Ministerio de Salud Pública, 

2016). El MSP destina rubros económicos de alrededor de 4 millones de dólares al año para 

el tratamiento de estas coagulopatías, así como la profilaxis que es gratuita para los pacientes 

en los diferentes hospitales mencionados, incluso se realizan controles de la enfermedad 

adecuados por persona y por hospital con la finalidad de que todos tengan acceso al 

tratamiento. Por último, el MSP brinda el medicamento asistencial en el hogar que permite 

al paciente con hemofilia aprender a infundirse la medicación y utilizarla en diferentes 

circunstancias de su vida diaria. En el caso del EvW, el acceso a la medicación es muy 

limitado porque existe un subregistro de estos pacientes y se compra medicación solo en 

casos excepcionales y de manera personalizada. (Ministerio de Salud Pública, 2020, 2021) 

 

2.3 Hemofilia.  

 

La hemofilia es una patología genética que se caracteriza por ser recesiva congénita 

ligada al cromosoma X, afecta al 50% hombres y el 50% de las mujeres son portadoras 

(Lambert et al., 2019). Su principal manifestación clínica es la hemorragia causada por la 

deficiencia o ausencia de los factores de coagulación VIII en el caso de la hemofilia A y IX 

en la hemofilia B, pueden clasificarse según su gravedad en leve (> 5-40 %), moderada (1-

5 %) y severa (< 1 %) (Martínez et al., 2018). Desde que las personas nacen con hemofilia, 

los integrantes de la familia tan pronto se conoce el diagnóstico inician su rol de cuidadores, 

el cual es muy exigente por ser una enfermedad de cuidados, vigilancia y cambios en el 

estilo de vida de la familia. El cuidado que requieren los pacientes, en especial cuando son 

niños, no permite en la mayoría de casos que los dos padres trabajen, lo que en ocasiones 

podría causar una disminución en el ingreso económico del hogar, a  su vez, el paciente con 

discapacidad o dificultades no siempre logra una educación completa, repercutiendo en 

inconvenientes para conseguir o mantener un empleo, la disminución en las interrelaciones 

sociales, además afecta a la funcionalidad familiar dado que existe prioridad en un solo 

integrante de la familia (Schwartz et al., 2017).  

 

La hemofilia A, también denominada hemofilia clásica o deficiencia del factor VIII tiene 

la característica de ser un trastorno hereditario ocasionado por la falta del factor de la 

coagulación VIII, lo que genera que los pacientes que tienen esta patología presenten un 

cuadro repetitivo de hemorragias de diferente gravedad ocasionada de manera postraumática 
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o espontánea en cualquier tejido u órgano. Aproximadamente el 90% de los cuadros 

hemorrágicos conllevan sangrado intraarticular que inicia en los primeros años de vida que 

al ser recurrente sin tratamiento o tratada de forma inadecuada puede ocasionar daños al 

cartílago articular que puede llevar a deformación. Es ocasionada por las variantes en el gen 

codificador del FVIII de la coagulación desde el nacimiento (Kloosterman et al., 2020). 

 

En la actualidad existen aproximadamente 5480 variantes que son únicas del gen FVIII. 

La presencia de este tipo de hemofilia en las mujeres es muy rara, sin embargo, se han 

definido casos de mujeres afectadas con historia familiar que tienen una madre portadora y 

un padre enfermo (Kloosterman et al., 2020). Se considera que, ante la falta de diagnóstico 

y la poca disponibilidad de tratamiento puede conducir a la muerte a edad temprana, por 

ello, la prevalencia es menor en países con recursos limitados (Martínez et al., 2018).  

 

La hemofilia B conocida como enfermedad de Christmas es producida por mutaciones 

en el gen F9. En la actualidad existen alrededor de 1094 variantes únicas del gen F9 

(Kloosterman et al., 2020). Este trastorno afecta principalmente a varones, pero las mujeres 

son portadoras con bajos niveles de actividad del FIX, el cuadro clínico se presenta como 

una hemorragia prolongada recurrente, sobre todo hematomas en músculos, hemartrosis y 

sangrado en tracto urinario y gastrointestinal. La hemorragia puede ser causada por 

extracción de dientes, cortes, traumatismos y cirugías (Kadhim et al., 2019). Además, los 

sangrados se pueden dar internamente en las articulaciones o en los músculos causando la 

destrucción de la articulación con necesidad de tratamiento (Chu et al., 2018). 

 

Por otra parte, el déficit del factor XI era conocida como hemofilia C o déficit congénito 

del factor XI, sin embargo, al ser menos común, presentar manifestaciones clínicas con leves 

hemorragias y sobre todo poseer un patrón hereditario autosómico recesivo ya no se 

considera como hemofilia. (Mehta & Reddy, 2021) 

 

2.4  Enfermedad de von Willebrand. 

 

La EvW es un trastorno hereditario más frecuente que la hemofilia, afecta por igual a 

varones o mujeres, es causada por deficiencias cualitativas y cuantitativas en el FvW 

(Sharma & Flood, 2017). El factor de von Willebrand es una glucoproteína que se caracteriza 
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por participar en la hemostasia primaria y secundaria (Chapin, 2018). Los estudios 

realizados por biología molecular indican que la mutación del gen del FvW altera la función 

y cantidad del factor. De acuerdo con Sharma y Flood (2017) la EvW se clasifica en variantes 

cuantitativas tipo 1 (déficit parcial del factor de von Willebrand) y 3 (déficit completa del 

factor de von Willebrand) y variantes cualitativas tipo 2 dentro de esta última clasificación 

existen cuatro grupos: 2A (adhesión plaquetaria defectuosa dependiente del FvW), 2B 

(unión plaquetaria espontánea), 2M (defectos en la unión del ligando con multímeros 

intactos) y 2N (defectos en la unión del FVIII).  

 

Las manifestaciones clínicas por lo general son menos intensas que en la hemofilia 

congénita, se observa: menorragia, epistaxis, hematomas, sangrado oral, hemorragias 

articulares, hemorragia luego de la extracción dental, parto o cirugía y hemorragia en los 

tejidos blandos (Borbor, 2021). 

 

Estos episodios hemorrágicos pueden ser clasificados según su gravedad en grave y leve; 

respecto al episodio grave puede ser controlado o prevenido mediante infusión de 

concentrados de factores de la coagulación por vía intravenosa, en cuanto a los episodios 

leves el tratamiento con desmopresina ayuda a elevar los niveles plasmáticos del FvW y 

puede ser administrada por vía intravenosa o subcutánea, sin embargo, en Ecuador este 

medicamento no es utilizado lo que limita el tratamiento a los pacientes con EvW. 
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Figura 1.  

Fisiopatología de la coagulación 

 

Nota. Adaptado de “Hemostasia: fisiología y principales pruebas de exploración’’ (p. 3), por Vayne, 

C., Gruel, Y., & Pouplard, C., 2021, EMC - Tratado de Medicina, 25(1). 

 

 

2.5  Diagnóstico de laboratorio. 

 

La identificación correcta de un trastorno de la coagulación requiere de la historia clínica 

y el examen físico cuidadoso antes de realizar las pruebas de laboratorio que permitan 

caracterizar el defecto presente; la evaluación clínica describirá si la anomalía se encuentra 

en los vasos sanguíneos, las plaquetas o en el sistema de coagulación y el examen físico 

permitirá describir las características del sangrado (Moraleda, 2017). Se deben realizar un 

conjunto de pruebas para evaluar la hemostasia para lo cual se requieren muestras de sangre 

venosa tomadas con un tubo que contenga un inhibidor de la coagulación, citrato sódico al 

3,2% en una proporción 9:1 invirtiendo suavemente varias veces para asegurar su mezcla 

con la sangre y según la prueba a realizar se requiere plasma rico o pobre en plaquetas.  

(Moraleda, 2017) 
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2.5.1 Pruebas iniciales para hemofilia. 

 

El diagnóstico preciso de la hemofilia es esencial para el adecuado manejo de los 

pacientes y depende de que los laboratorios sigan los protocolos y procedimientos correctos, 

se requiere capacitación y experiencia en pruebas de la hemostasia, uso de los equipos y 

reactivos para garantizar la calidad de los resultados (Peyvandi et al., 2020). Una prueba 

TTP con resultados prolongados en presencia de TP y recuento de plaquetas normales es 

sugestivo para hemofilia. Si no se dispone pruebas para identificar un factor se pueden usar 

ensayos de mezcla 1:1 de plasma normal y plasma deficiente de FVIII o FIX del paciente 

para poder distinguir entre HA y HB (Vayne et al., 2021). Las pruebas iniciales son: 

 

Tiempo de protrombina (TP) 

El TP es una prueba útil para descartar alguna anomalía en la vía extrínseca y solamente 

es una guía de descarte. Se añade plasma, tromboplastina tisular y iones calcio, se registra 

el tiempo que transcurre para formarse el coágulo. Esta prueba no descarta hemofilia, 

tampoco EvW, pero es considerada como prueba obligatoria en las pruebas básicas para 

descartar otro tipo de coagulopatía.  (Moraleda, 2017) 

 

Tiempo de tromboplastina parcial activada (TTP) 

Prueba útil para identificar y evaluar la deficiencia de los factores de la vía intrínseca 

(factores XII, XI, IX y VIII). Se añaden plasma, fosfolípidos como la cefalina y activadores 

como el caolín, ácido elágico o sílice, por último, se añade el calcio y se registra el tiempo 

que trascurre hasta la formación del coágulo. Esta prueba es muy sensible a la deficiencia 

de factores VIII y IX, por lo que la hace útil para descartar la HA o HB. El valor normal está 

entre los 25 a 35 segundos, pero cada laboratorio establece rangos de referencia (Moraleda, 

2017) 

 

Prueba de mezcla 

Esta prueba es útil e importante cuando una muestra presenta un TTP prolongado, se 

realiza mezclando el plasma problema del paciente con el plasma normal, y se vuelve a 

realizar la determinación de TTP , el resultado debería acortarse al menos el 50% para 

determinar que la muestra presenta deficiencia de un factor de la coagulación, por el 

contrario si no existe corrección  podría sospecharse de la presencia de un inhibidor 
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adquirido, en ambos casos hay la necesidad de pruebas adicionales como  la determinación 

de factores de la coagulación sea FVIII o FIX y para detectar el inhibidor se puede realizar 

la prueba Bethesda o la prueba modificada de Nijmegen, para clasificarlo como espontáneo 

o determinante de tiempo. (Mansouritorghabeh, 2015) 

 

2.5.2 Pruebas para el diagnóstico de hemofilia. 

 

Prueba de factor VIII y IX 

La medición de la actividad de FVIII o FIX en el plasma es de utilidad para el 

diagnóstico, conocer la severidad de la enfermedad y dar seguimiento al paciente respecto a 

su tratamiento. Existen métodos coagulométricos que se basan en el uso de un plasma con 

factor conocido con un plasma deficiente de factor y la prueba de TTP; y métodos 

cromogénicos, en los que se puede cuantificar la actividad del factor mediante el uso de un 

sustrato, sin embargo, son usados con menos frecuencia y sus limitaciones e interferencias 

son menores que los métodos coagulométricos (Marlar et al., 2020). Se determina el 

porcentaje la actividad de coagulación del factor VIII y IX, el valor normal oscila entre 50% 

y 150% (Martinuzzo, 2017). 

 

2.5.2.1 Prueba de inhibidores. 

 

Los inhibidores son anticuerpos neutralizantes con predominio en la clase IgG (anti-

FVIII o anti-FIX) que se desarrollan después de administrarse concentrados de factor y se 

adhieren al FVIII o FIX neutralizando su función que permite detener una hemorragia 

(Carcao y Goudemand, 2018). Los inhibidores se pueden medir mediante pruebas antígeno-

anticuerpo por ensayo inmunoabsorbente ligado a enzimas (ELISA) o mediante evaluación 

funcional con la prueba Bethesda (Miller, 2018). Se pueden clasificar en inhibidores de baja 

respuesta (< 5 UB/ml) e inhibidores de alta respuesta (> 5 BU) la terapia es diferente 

dependiendo el caso. En pacientes con HA e inhibidores de alta respuesta pueden llegar a 

tener una caída en el título de inhibidores si no hay exposición al concentrado de factor, pero 

desarrollarán una fuerte reacción anamnésica al concentrado de FVIII con el aumento del 

título del inhibidor si a futuro se vuelve a dar una exposición a dicho factor, por otro lado, 

en el caso de pacientes con inhibidores de baja respuesta puede o no haber aumento del 

título. (Carcao & Goudemand, 2018) 

 



19 

 

2.5.3 Pruebas utilizadas en el diagnóstico de la enfermedad de von Willebrand. 

 

La evaluación inicial requiere una combinación de pruebas. El hemograma y los tiempos 

de coagulación son fundamentales. En EvW, el hemograma se encuentra normal, sin 

embargo, hay excepciones cuando hay grandes periodos de sangrado donde pueden 

presentar anemia, además en EvW tipo 2B puede existir trombocitopenia leve. El TP es 

normal y el TTP puede prolongarse o no dependiendo la concentración de FVIII (Laffan et 

al., 2021). Entre las pruebas más utilizadas en la EvW son: 

 

PFA-100 (Platelet Function Analizer-100/200) 

Es una prueba sensible y específica donde una muestra de sangre con citrato pasa por 

una abertura que está recubierta con agonistas plaquetarios como colágeno, difosfato de 

adenosina o epinefrina y se mide el tiempo que trascurre en cerrarse después de la agregación 

plaquetaria. En EvW tipo 2N es normal y en los demás tipos está prolongado (Nguyen et al., 

2016). El sistema de PFA-100 es el modelo original que con el pasar de los años se actualizó 

a PFA-200 el cual se diferencia por la gestión electrónica pero el mecanismo sigue siendo 

el mismo (Favaloro, 2017). 

 

Actividad coagulante del Factor VIII (FVIII:C) 

Se realiza en un análisis inicial porque el FvW es una proteína portadora de FVIII. En 

condición normal fisiológica la relación FVIII/FvW:Ag es alrededor de 1. En EvW tipo 3 

los valores son bajos (1 al 5%) y en EvW tipo 1 o 2 el FVIII es normal o ligeramente 

disminuido (Sharma & Flood, 2017). 

 

Antígeno Factor de von Willebrad (FvW:Ag) 

La prueba de FvW:Ag permite cuantificar la cantidad de proteína del FvW presente en 

el plasma, es útil para el control y para la determinación del tipo de EvW, pero se limita a 

evaluar la presencia de FvW pero no indica su actividad (Laffan et al., 2021). En la EvW 

tipo 3, FvW:Ag no se detecta la proteína o es muy bajo, en la EvW tipo 1 se encuentra 

disminuido y en la EvW tipo 2 se encuentra bajo o normal (Sharma y Flood, 2017). 
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Actividad del cofactor de ristocetina de FvW (FvW:RCo) 

Prueba usada comúnmente para evaluar la capacidad del FvW para unirse a GPIbα. Este 

método mide la función de FvW y se basa en la propiedad del antibiótico ristocetina para 

adherirse a las plaquetas en presencia de FvW. La actividad normal de FvW es de 50 a 150% 

(50 a 150 UI/dL) (Laffan et al., 2021). 

 

2.6  Complicaciones y comorbilidades 

 

Las complicaciones surgen como eventos adversos a causa de la enfermedad, en el caso 

de las personas con hemofilia son los inhibidores y la artropatía hemofílica crónica de grado 

I, II, III o IV dependiendo del estado de la articulación afectada, a su vez, conlleva a un 

riesgo de fractura. Una complicación infrecuente pero peligrosa es el pseudotumor 

hemofílico debido a que se produce una lesión en los tejidos blandos y puede llegar a 

necrosarse (Ministerio de Salud Pública, 2016). Se han descrito varios casos en mujeres con 

EvW que presentan un riesgo de hemorragia posparto aumentada, además el sangrado 

menstrual abundante tanto en la hemofilia como EvW provoca cuadros de anemia por la 

pérdida de sangre (Laffan et al., 2021). Otras de las complicaciones, se relacionan con la 

transmisión de enfermedades infecciosas por medio de la sangre como el virus de 

inmunodeficiencia humana (VIH), virus de la hepatitis B (VHB) y virus de la hepatitis C 

(VHC) por medio de transfusiones sanguíneas o de concentrados de factor de la coagulación 

plasmático, sin embargo, en la actualidad con una adecuada inactivación viral se ha 

erradicado (Srivastava et al., 2020). 

 

Las comorbilidades son condiciones médicas presentes al momento del diagnóstico o 

después de la enfermedad, sin embargo, en personas con hemofilia y EvW de edad avanzada 

existen enfermedades relacionadas a su edad tales como la osteoporosis por una baja 

densidad ósea, obesidad, hipertensión arterial, diabetes mellitus, hipercolesterolemia, 

enfermedades cardiovasculares como el síndrome coronario agudo (Srivastava et al., 2020). 

Los problemas que enfrentan en el envejecimiento se describen en la Tabla 1. 
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Tabla 1.  

Problemas que enfrentan los pacientes con hemofilia y el envejecimiento. 

Único en la hemofilia 
La hemofilia como factor 

de riesgo 

Problema general de 

envejecimiento 

Sangrado 

Relacionado con la 

enfermedad  

- Densidad mineral ósea 

baja 

- Hemorragia intracraneal  

- Depresión  

- Movilidad, destreza y 

agudeza reducidas 

Enfermedad cardiovascular 

Artropatía crónica  

Relacionado con el 

tratamiento  

- VIH  

- Linfoma (secundario a 

VIH) 

- Insuficiencia hepática 

- Carcinoma 

hepatocelular 

Disfunción cognitiva 

Disminución de la 

capacidad de 

autotratamiento 

 
Disfunción sexual 

Cáncer 

Acceso reducido a la 

atención de enfermería 

especializada 

  

Nota.  Adaptado por “Management of comorbidities in haemophilia’’ (p.38), por Kempton, 

C. L., Makris, M., & Holme, P. A., 2021, Haemophilia, 27(S3). 

 

2.7  Tratamiento  

 

2.7.1 Tratamiento de hemofilia congénita. 

 

Profilaxis 

Es el procedimiento con concentrado de factor para prevenir hemorragias y destrucción 

de las articulaciones, el cual se realiza mediante infusión intravenosa. Este tratamiento no 

revierte algún daño articular que se haya producido con anterioridad, pero la frecuencia de 

hemorragias es menor evitando o retardando la progresión a enfermedad articular, además 

se debería dar inicio a temprana edad para prevenir y evitar complicaciones 
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musculoesqueléticas. La profilaxis puede realizarse en el hogar con la debida capacitación 

de los pacientes, familias y consentimiento del médico, la realización de actividades físicas 

y sociales resulta ser clave para una buena calidad de vida (Srivastava et al., 2020). Los 

protocolos de profilaxis según la FMH se describen en la Tabla 2. 

 

 

Tabla 2.  

Profilaxis convencional del factor para la hemofilia A y B definida según cuando se inicia 

la profilaxis 

Profilaxis primaria Profilaxis continua regular iniciada en ausencia de 

enfermedad articular documentada, determinada por el 

examen físico y / o estudios de imágenes, y antes de la 

segunda hemorragia articular clínicamente evidente y 3 años 

de edad 

Profilaxis secundaria  Profilaxis continua regular iniciada después de 2 o más 

hemorragias articulares, pero antes de la aparición de la 

enfermedad articular; esto suele ser a los 3 o más años de 

edad 

Profilaxis terciaria Profilaxis continua regular iniciada después de la aparición 

de la enfermedad articular documentada. La profilaxis 

terciaria se aplica típicamente a la profilaxis iniciada en la 

edad adulta 

Nota: Adaptado de WFH Guidelines for the Management of Hemophilia, 3rd edition (p.74), 

por Srivastava, A., Santagostino, E., Dougall, A., Kitchen, S., Sutherland, M., Pipe, S. W., 

… WFH Guidelines for the Management of Hemophilia panelists and co-authors, 2020, 

Haemophilia : The Official Journal of the World Federation of Hemophilia, 26 Suppl 6(S6). 
 

Terapia de reemplazo sin factor: Terapia de reemplazo no factorial autorizada para la 

hemofilia A es el Emicizumab, dicho medicamento puede imitar la actividad del cofactor de 

FVIII y se administra una vez a la semana o más por vía subcutánea. (Srivastava et al., 2020) 

 

Tratamiento coadyuvante 

Resultan útiles cuando hay limitaciones en la adquisición de concentrados de factor de 

coagulación, sin embargo, no detienen el sangrado, pero pueden ser de gran ayuda para 

controlar y reducir los síntomas de dolor e inflamación. Se inmoviliza la zona lesionada para 

protegerla, además el hielo reduce el dolor al usarlo durante 15 a 20 minutos y elevar una 

articulación afectada puede ayudar a disminuir el edema. También pueden llegar a ser 
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eficaces ciertos fármacos antifibrinolíticos para hemorragias mucosas o procedimientos 

dentales invasivos y el uso de inhibidores selectivos de COX-2 sirve para la inflamación de 

una articulación después de una hemorragia aguda. (Srivastava et al., 2020) 

 

Tratamiento en casa  

El paciente puede adquirir habilidades y conocimientos para su cuidado propio, 

manteniendo su condición bajo control y minimizar de cierta manera los impactos negativos 

en salud. El paciente debe ser capaz de reconocer un sangrado, tener habilidad de 

autoinfusión, autocuidado relacionado a su nutrición, aptitud física, gestión de sus 

medicamentos y el manejo del dolor, según sea el caso, mediante el uso de analgésicos 

permitidos. (Srivastava et al., 2020)  

 

2.8  Marco conceptual 

 

Factor de la coagulación VIII: Proteína de 2332 aminoácidos que circula en complejo 

junto con el factor de von Willebrand, al liberarse el FVIII, se activa y actúa como cofactor 

para la activación del factor X (Miller, 2018). 

 

Factor de la coagulación IX: Proteasa dependiente de la vitamina K con una longitud 

de 415 aminoácidos.  Se convierte en factor IX activado cuando se libera por el factor XI 

activado o el factor tisular (Miller, 2018). 

 

Factor de von Willebrand: es una glicoproteína multimérica que se origina en las 

células endoteliales y megacariocitos, circula unida al FVIII y se libera después de una lesión 

endotelial ayudando a la adhesión plaquetaria en el sitio de la lesión (Swami & Kaur, 2017). 

 

Hemofilia A: Trastorno hemorrágico recesivo congénito ligado al cromosoma X en el 

que la sangre no se coagula de manera adecuada. Este tipo es causado por una falta o 

disminución de FVIII (Lambert et al., 2019). 

 

Hemofilia B: Trastorno hemorrágico recesivo congénito ligado al cromosoma X en el 

que la sangre no se coagula de manera adecuada. Este tipo es causado por una falta o 

disminución de los niveles de FIX (Lambert et al., 2019). 
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Hemofilia leve: Deficiencia del factor VIII o IX con actividad del 5 al 40 % (Ministerio 

de Salud Pública, 2016).  

 

Hemofilia moderada: Deficiencia del factor VIII o IX con niveles de actividad del 1 al 

5 % (Ministerio de Salud Pública, 2016). 

 

Hemofilia grave: Deficiencia del factor VIII o IX con niveles por debajo del 1 % de 

actividad  (Ministerio de Salud Pública, 2016).  

 

Enfermedad de von Willebrand: Trastorno hemorrágico hereditario caracterizado por 

un defecto cuantitativo o cualitativo del factor de von Willebrand (Sharma y Flood, 2017).  

 

Inhibidor: Aloanticuerpos contra el FVIII o FIX que inhiben su función. Su presencia 

hace que el tratamiento sea ineficaz (Carcao & Goudemand, 2018). 

 

Tratamiento a demanda: Tratamiento que se administra cuando hay evidencia clínica 

de una hemorragia (Srivastava et al., 2020). 

 

Tratamiento profiláctico: Procedimiento con concentrado de factor que se administra 

por vía intravenosa con el fin de prevenir hemorragias (Srivastava et al., 2020). 

 

Calidad de vida: Constructo multidimensional que tiene en cuenta los aspectos físicos, 

emocionales, mentales, sociales y comportamentales del bienestar y del funcionamiento 

(movilidad) del individuo, conforme son percibidos por él mismo o sus observadores 

(Fuenmayor et al., 2017). 

 

Enfermedades cardiovasculares: Grupo de desórdenes del corazón y vasos sanguíneos 

como la enfermedades cerebrovasculares, enfermedad cardíaca coronaria, cardiopatía 

congénita, enfermedad arterial periférica, enfermedad cardíaca reumática, trombosis venosa 

profunda  y tromboembolismo pulmonar (Sánches et al., 2016). 
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Trombosis: Formación de un coágulo de sangre dentro de un vaso sanguíneo (Oklu, 

2017). 

 

Osteoporosis: Enfermedad caracterizada por la disminución y deterioro del tejido óseo, 

lo compromete la resistencia ósea y el aumento de fractura (Sözen et al., 2017). 
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CAPÍTULO III 

MARCO METODOLÓGICO 

 

3.1 Tipo de estudio  

 

La investigación fue de tipo descriptivo transversal se determinó las características de la 

población con hemofilia congénita y enfermedad de von Willebrand, mediante la 

recopilación de datos a través de la aplicación de una encuesta por una sola vez, en el período 

2022.  

 

El universo fue conformado por 400 pacientes con hemofilia A, hemofilia B y 70 con 

enfermedad de von Willebrand que se encuentran asistiendo postpandemia a la Fundación 

Hemofílica Ecuatoriana.  

 

3.2  Zona en la que se realizará el estudio  

 

En la Figura 2, se representa las zonas que tiene participación la FUNDHEC según lo 

establecido por la Secretaría Nacional de Planificación y Desarrollo del Ecuador 

(SENPLADES).  
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Figura 2.  

Zona en las que tiene participación la FUNDHEC 

  
Nota. Adaptado de “¿Qué son las zonas, circuitos y distritos?’’ (p.7), por Secretaria 

Nacional de Planificación y Desarrollo, 2012 

 

3.3  Población  

 

La población fue conformada por 400 pacientes con hemofilia A, hemofilia B y con 70 

enfermedad de von Willebrand registrados en la Fundación Hemofílica Ecuatoriana.  

 

3.4  Muestra, tamaño muestral y muestreo 

 

3.4.1 Muestra 

 

La muestra estuvo conformada por 400 pacientes con hemofilia A, hemofilia B y 70 

pacientes con enfermedad de von Willebrand de ambos géneros, en edades comprendidas 

entre 1 a 65 años, previa aceptación del consentimiento o asentimiento informado.  

 

3.4.2 Tamaño muestral 

 

Para el cálculo del tamaño muestral se utilizó la fórmula para población finita, partiendo 

de los 400 pacientes con hemofilia A, hemofilia B y 70 con enfermedad de von Willebrand 

que se encuentran asistiendo postpandemia a la Fundación Hemofílica Ecuatoriana.  
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a) Pacientes con hemofilia A y hemofilia B  

 

𝑛 =  
𝑁  𝑥 𝑍∝

2 𝑥 𝑝𝑥𝑞

𝑑2 𝑥 (𝑁 − 1) + 𝑍∝
2 𝑥 𝑝𝑥𝑞   

 

 

𝒏 =  
400  𝑥 1.96∝

2  𝑥 0.5𝑥 0.5

0.052 𝑥 (400 − 1) +  1.962 𝑥 0.5 𝑥 0.5   
 

𝒏 = 196 

 

Donde: 

n: tamaño de la muestra  

N: tamaño de la población total  

Z: nivel de confianza del 95% (1.96)  

p: probabilidad de que suceda el evento (0.5); se utilizó esta probabilidad porque no 

existe información actual de las patologías en estudio y porque proporcionará una muestra 

lo suficientemente grande para alcanzar la confiabilidad.  

q: probabilidad de que no suceda el evento  

d: margen de error de muestra 

 

b) Pacientes enfermedad de von Willebrand 

Se realizó un muestreo no probabilístico por conveniencia con 70 pacientes con EvW 

que aceptaron completar de manera voluntaria la encuesta y que cumplieron con los criterios 

de inclusión, y criterios de exclusión.  

 

3.4.3 Tipo de Muestreo 

 

Se realizó un tipo de muestreo no probabilístico por conveniencia debido a que la 

población de estudio participó de manera voluntaria tanto de forma virtual en el caso de los 

pacientes mayores de edad y presencial en los menores de edad con la finalidad de que todos 

tengan la misma probabilidad de ser seleccionados para formar parte de la muestra de 

estudio, la disponibilidad de la población para formar parte de la investigación y el acceso 

de las investigadoras al lugar de estudio. 
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3.4.3.1 Criterios de inclusión. 

 

Pacientes con diagnóstico de hemofilia A, hemofilia B y enfermedad de von Willebrand 

registrados en la FUNDHEC. 

Pacientes de cualquier sexo desde un año hasta 65 años. 

Pacientes que acepten el consentimiento previo a la realización de la encuesta en línea.  

Pacientes que acepten el asentimiento (menores de edad) previo a la realización de la 

encuesta presencial. 

Pacientes que tienen complicaciones y/o comorbilidades. 

 

3.4.3.2 Criterios de exclusión. 

 

Pacientes con hemofilia adquirida y enfermedad de von Willebrand adquirida.  

Pacientes mayores de edad que no firmen el consentimiento.  

Pacientes o representantes legales que no firmen el asentimiento en el caso de los 

menores de edad. 

Pacientes con discapacidad intelectual.  
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3.4  OPERACIONALIZACIÓN DE VARIABLES 

Objetivo Variable Definición conceptual 
Definición 

operacional 

Tipo de 
Variable 

Escala de 

medición 
Dimensión Indicador 

Instrumento de 

medida 

D
es

cr
ib

ir
 
el

 
p

er
fi

l 
so

ci
o
d

em
o

g
rá

fi
co

 
d

e 
lo

s 
p

ac
ie

n
te

s 
co

n
 
H

em
o

fi
li

a 
y

 
E

v
W

 
co

n
g

én
it

as
 
in

sc
ri

to
s 

en
 
la

 

F
U

N
D

H
E

C
  

Género 
Condición orgánica 

femenina masculina 
Sexo del paciente Cualitativa Nominal 

Mujer 

Hombre 

Prefiero no decirlo 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Edad  

Tiempo de vida en años 

transcurridos hasta el 

momento  

Dato de edad en años Cuantitativa Discreta 

1 a 6 años 

7 a 12 años 

13 a 18 años 

19 a 24 años 

25 a 30 años  

31 a 36 años 

37 a 42 años 

43 a 48 años  

49 a 56 años 

57 a 62 años 

62 años a 65 años 

Estadística 

descriptiva 

 

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

Zona de 

planificación 

Nivel de planificación 

conformada por provincias 

vecinas y establecido por el 

SENPLADES 

Zona a la que 

pertenece el paciente 
Cualitativa Nominal 

Zona 1 (Carchi, Esmeraldas, Imbabura 

y Sucumbíos) 

Zona 2 (Napo, Orellana y Pichincha) 

Zona 3 (Chimborazo, Cotopaxi, Pastaza 

y Tungurahua) 

Zona 4 (Manabí, Sto. Domingo de los 

Tsáchilas) 

Zona 5 (Bolívar, Guayas, Los Ríos y 

Santa Elena) 

Zona 6 (Azuay, Cañar y Morona 

Santiago) 

Zona 7 (El Oro, Loja y Zamora 

Chinchipe) 

Zona 8 (Cantones Guayaquil, 

Samborondón, Durán)  

Zona 9 (Distrito Metropolitano de 

Quito) 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Ciudad de 

atención 

hospitalaria 

Ciudad en donde se ubica el 

hospital de atención 

Dato de la ciudad en 

la que se ubica el 

hospital 

Cualitativa Nominal Escriba la ciudad 
Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 
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Objetivo Variable Definición conceptual 
Definición 

operacional 

Tipo de 
Variable 

Escala de 

medición 
Dimensión Indicador 

Instrumento de 

medida 
 

D
es

cr
ib

ir
 e

l 
p

er
fi

l 
so

ci
o

d
em

o
g

rá
fi

co
 d

e 
lo

s 
p

ac
ie

n
te

s 
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n
 H

em
o

fi
li

a 
y

 E
v

W
 c

o
n

g
én

it
as

 i
n

sc
ri

to
s 

en
 l

a 

F
U

N
D

H
E

C
  

Antecedentes 

familiares 

Información de familiares 

con la enfermedad 

Familiares con la 

enfermedad 
Cualitativa Nominal 

No tiene antecedentes 

Madre  

Padre 

Otro 

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

 

Profesión u 

ocupación del 

jefe de hogar 

Actividad que una persona 

hace en un momento 

determinado 

Situación laboral Cualitativa Nominal 

Profesión universitaria 

Profesión técnica superior o medianos 

comerciantes 

Bachiller, empleado sin profesión 

universitaria, pequeños comerciantes 

Trabajador con primaria completa 

Trabajador con primaria incompleta 

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

Método de 

Graffar 

Nivel educativo 

de la madre 

Nivel de educación más alto 

que una persona ha terminado 

Nivel de instrucción 

actual de la madre 
Cualitativa Ordinal 

Universitaria 

Secundaria completa 

Secundaria incompleta 

Primaria 

Analfabeta  

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

Método de Graffar 

Fuente de 

ingresos 

familiar 

Ingresos económicos de una 

familia 

Tipo de fuente de 

ingreso 
Cualitativa Nominal 

Fortuna heredad o adquirida 

Honorarios profesionales 

Sueldo mensual 

Salario semanal, por día o por hora 

Subsidio, ayudas o donaciones 

públicas o privadas 

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

Método de 

Graffar 

Condiciones de 

la vivienda 

Condiciones del lugar en el 

que habitan personas 
Tipo de condición Cualitativa Nominal 

Vivienda en óptimas condiciones 

sanitarias con lujo y espacios amplios 

Vivienda en óptimas condiciones 

sanitarias sin lujo y espacio suficiente  

Vivienda en buenas condiciones 

sanitarias, pero con espacios reducidos  

Vivienda con espacios reducidos y 

condiciones sanitarias deficientes  

Vivienda con condiciones sanitarias 

altamente inadecuadas 

Frecuencia 

relativa (%) 

Encuesta 

Método de 

Graffar 
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Objetivo Variable Definición conceptual 
Definición 

operacional 

Tipo de 
Variable 

Escala de 

medición 
Dimensión Indicador 

Instrumento de 

medida 
 D

es
cr

ib
ir

 l
o

s 
ti

p
o

s 
d

e 
sa

n
g
ra

d
o

 m
ás

 f
re

cu
en

te
s 

en
 p

ac
ie

n
te

s 
co

n
 h

em
o

fi
li

a 
y

 E
v

W
 c

o
n

g
én

it
as

 

 

Tipo de 

coagulopatía 

Patología por deficiencia de 

algún factor de la coagulación 
Patología Cualitativa Nominal 

Hemofilia A  

Hemofilia B 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 1 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 2 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 3 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Severidad 

de la hemofilia 

Nivel plasmático del 

FVIII/FIX en sangre del 

paciente expresado en % 

Nivel de factor Cualitativa Ordinal 

Leve             

Moderado         

Severo 

No lo sé 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Número de 

hemorragias 

Número de hemorragias en 

los últimos 12 meses 

Número de 

hemorragias  
Cuantitativa Discreta 

Ninguna 
1 a 4 

5 a 8 

9 a 12 

13 a 16 

17 a 20  

21 a 24 

25 o más de 25 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 

Tipos de 

sangrado 

Tipo de sangrado que ha 

presentado el paciente 
Tipo de sangrado Cualitativa Nominal 

Hemorragia de la mucosa nasal o bucal 

Sangrado dental 

Sangrado prolongado que toma más de 

10 minutos en coagular 

Sangrado luego de una cirugía 

Moretones con facilidad 

Sangrados luego del parto 

Sangrado menstrual abundante o 

prolongado 

Hemorragia intracraneal/sistema 

nervioso central 

Sangrado gastrointestinal 

Sangrado articular 

Sangrado renal 

Sangrado del músculo iliopsoas 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 
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Objetivo Variable Definición conceptual 
Definición 

operacional 

Tipo de 
Variable 

Escala de 

medición 
Dimensión Indicador 

Instrumento de 

medida 
D

es
cr

ib
ir

 l
as

 c
o

m
o

rb
il

id
ad

es
 y

 c
o
m

p
li

ca
ci

o
n

es
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 f

re
cu
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o
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p
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s 
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n
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o

fi
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a 
y
 E

v
W

 

co
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g
én

it
as

 i
n

sc
ri

to
s 

en
 l

a 
F

U
N

D
H

E
C

 

 

Comorbilid

ad 

Presencia de dos o más 

trastornos al mismo tiempo 

en una persona 

Tipo de comorbilidad Cualitativa Nominal 

Diabetes 
Hipertensión arterial 

Enfermedad cardiaca 

Cardiopatía isquémica 

Cáncer 

Osteoporosis 

Otra 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 

Grado de 

artrosis 

Grado de daño en la 

articulación 
Grado de artrosis Cualitativa Ordinal 

Grado I 
Grado II 

Grado III 

Grado IV 

No tengo artrosis 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 

Enfermedad

es 

infecciosas 

Enfermedad causada por 

agentes infecciosos 

Tipo de enfermedad 

infecciosa 
Cualitativa Nominal 

Virus de la hepatitis B  

Virus de la hepatitis C   

Virus de inmunodeficiencia 

humana 

Ninguna de las anteriores 

Prefiero no especificarlo  

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Discapacida

d 

Impedimento o restricción en 

la capacidad de realizar una 

actividad de manera normal 

Tipo de discapacidad Cualitativa Nominal 
Sí 
No 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Tipo de 

discapacida

d 

Tipo de discapacidad que 

presenta una persona 
Tipo de discapacidad Cualitativa Nominal 

Intelectual 

Sordomudo 

No vidente  

Física 

Ninguna 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Diagnóstico 

de 

Inhibidores 

Desarrollo de aloanticuerpos 

neutralizantes contra FVIII o 

FIX 

Presencia de 

inhibidores 
Cualitativa Nominal 

Sí  

No 

No sé qué son los inhibidores 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Tipo de 

inhibidor 

Tipo de aloanticuerpo 

neutralizante contra FVIII o 

FIX 

Tipo de inhibidor Cualitativa Nominal 

Alta respuesta 

Baja respuesta 

No tengo inhibidores 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 
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Objetivo Variable Definición conceptual 
Definición 

operacional 

Tipo de 
Variable 

Escala de 

medición 
Dimensión Indicador 

Instrumento de 

medida 

E
n

u
m

er
ar

 l
as

 p
ri

n
ci

p
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es
 p

ru
eb

as
 q

u
e 

el
 p

ac
ie

n
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ti
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 p
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n
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u
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n
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 d
e 
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h
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o
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a 

y
 E

v
W

 c
o

n
g

én
it

as
 

 

Pruebas de 

laboratorio para 

el diagnóstico 

Examinación de muestras 

biológicas para determinar un 

diagnóstico  

Tipo de prueba Cualitativa Nominal 

Biometría hemática  

TP (Tiempo de protrombina)  

TTP (Tiempo de tromboplastina)  

Fibrinógeno 
Factor VIII 
Factor IX 

Antígeno de von Willebrand 
Cofactor a la ristocetina 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 

Pruebas de 

laboratorio para 

el seguimiento 

Pruebas de laboratorio usadas 

para dar seguimiento a la 

enfermedad 

Tipo de prueba Cualitativa Nominal 

Biometría hemática  

TP (Tiempo de protrombina)  

TTP (Tiempo de tromboplastina)  

Fibrinógeno 
Factor VIII 
Factor IX 

Antígeno de von Willebrand 
Cofactor a la ristocetina 

Prueba para inhibidores 

Frecuencia 

relativa % 
Encuesta 

Id
en

ti
fi

ca
r 

el
 
ti

p
o

 
d

e 
tr

at
am

ie
n

to
 
re

ci
b

id
o
 

p
o

r 
el

 
p

ac
ie

n
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n
 

h
em

o
fi

li
a 

y
 

E
v
W

 

co
n

g
én

it
as

 

Tratamiento 

Conjunto de medios para 

curar o aliviar una 

enfermedad 

Tratamiento  Cualitativa Nominal 

Sí 

No  

 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Tipo de 

tratamiento 

Tipo de terapia que tiene el 

paciente 
Tratamiento  Cualitativa Nominal 

Tratamiento con coadyuvantes 

(Desmopresiona o ácido tramexámico) 

Tratamiento por episodios (a demanda) 

Profilaxis 

Tratamiento para inhibidores 

No hay ningún tratamiento disponible 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 

Frecuencia de 

visita al médico 

según el 

tratamiento 

Tiempo que transcurre para 

una visita al médico según su 

tratamiento 

Visita al médico Cualitativa Nominal 

Cada mes 

Cada 3 meses 

Cada 6 meses 

1 vez al año 

Otra 

Frecuencia 

relativa (%) 
Encuesta 
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3.5  Fases del estudio 

 

3.5.1 Fase I: Aprobaciones y Autorizaciones. 

  

Se entregó un oficio al presidente de la FUNDHEC por parte de la Coordinación de la 

Carrera de Bioquímica Clínica en el que se manifestó el conocimiento del plan con la 

consecuente respuesta y autorización para realizar el estudio en la fundación de parte del 

presidente de la FUNDHEC (Anexo 1 y 2). Antes de la ejecución del estudio, se solicitó la 

revisión y aprobación por el Comité de Ética de la Investigación en Seres Humanos de la 

PUCE (CEISH-PUCE) (Anexo 3). 

 

3.5.2 Fase II: Recolección de Información. 

 

El dato de los participantes mayores de edad se recolectó mediante una encuesta en línea 

usando la plataforma “Cuestionarios de Google”; para los participantes menores de edad, 

estuvieron acompañados por su representante legal y la aplicación de la encuesta se realizó 

de manera presencial (Anexo 4). 

 

La información se descargó en formato de Excel al cual solo podrán acceder la directora 

e investigadoras del proyecto. 

 

3.5.3 Fase III: Consentimiento Informado/Asentimiento Informado. 

 

Los formatos de consentimiento y asentimiento informados para menores de edad fueron 

aprobados por el CEISH PUCE. El consentimiento informado estará incorporado en la 

primera sección de la encuesta en línea en la que los participantes tendrán la opción de 

aceptar o no la realización de la encuesta y en el caso de participantes menores de edad, el 

asentimiento informado estará al principio de la encuesta que se realice de manera presencial 

(Anexo 5).  

 

3.5.4 Fase IV: Análisis de Datos. 

 

El análisis estadístico se realizó en Excel usando frecuencias relativas, medidas de 

tendencia central dependiendo el tipo de variable. Como método de estratificación 
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socioeconómica se usó el método de Graffar (1994) (Anexo 5) el cual consta de 4 variables 

que se evaluaron sobre 5 puntos, con los resultados se ubicaron las familias en uno de los 

cinco estratos económicos y en el grupo socioeconómico.  
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CAPÍTULO IV 

RESULTADOS 

 

4.1 Descripción de la muestra 

 

La muestra de este estudio estuvo conformada por 196 pacientes con hemofilia A, 

hemofilia B y 55 pacientes de enfermedad de von Willebrand congénitas inscritos en la 

FUNDHEC a nivel nacional, desde un año hasta los 65 años de edad, que a su vez aceptaron 

llenar la encuesta y cumplieron con los criterios de inclusión señalados en el apartado de 

metodología.  

 

4.1.1 Distribución de la muestra por género y edad 

 

De los 251 pacientes, el 87% con hemofilia fueron hombres, el 12% mujeres portadoras 

y el 1% prefirió no especificar su género. Los pacientes con EvW, el 67% fueron mujeres y 

el 33% hombres (Tabla 3). El intervalo de edad más frecuente entre todos los pacientes fue 

entre los 19 a 24 años con el 23,1%, seguido del intervalo de 31 a 36 años con el 18,3%, 

(Figura 3). 

 

Tabla 3.  

Frecuencia de Hemofilia y enfermedad de von Willebrand por género en la encuesta 

acerca de la hemofilia y enfermedad de von Willebrand 

 Hemofilia Enfermedad de von Willebrand 

Género Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Hombre 171 87% 18 33% 

Mujer 24 12% 37 67% 

Prefiero no decirlo 1 1% 0 0% 

TOTAL 196 100% 55 100% 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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Figura 3.  

Distribución porcentual por intervalo de edad de los pacientes y enfermedad de von 

Willebrand 

 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.2 Distribución de la zona de planificación a la que pertenecen los pacientes de la 

FUNDHEC 

 

El 35% de los pacientes con  hemofilia y EvW registraron que pertenecen a la zona de 

planificación 9 que comprende al Distrito Metropolitano de Quito, siendo la zona más 

frecuente, seguida de la Zona de Planificación 8 y Zona 3 con el 19% y 13% respectivamente 

(Tabla 4). 
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Figura 4.  

Distribución de la zona de planificación en la población estudiada 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.3 Distribución de la ciudad en la que recibe atención médica el paciente con 

hemofilia y EvW 

 

El 43% de los pacientes manifestaron que su hospital de atención se encuentra ubicado 

en Quito, seguido de Guayaquil con un 22%. El 3% de pacientes registró que no tenían un 

hospital de atención y 1 de los pacientes tiene su atención en otro país. 

 

Figura 5.  

Distribución de la ciudad en la que el paciente recibe atención médica 

 
Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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4.1.3 Distribución de antecedentes familiares por enfermedad 

 

El 34% de los pacientes con hemofilia registraron no tener antecedentes con la 

enfermedad, el 27% registraron que su madre era portadora la enfermedad, el 3% registró 

que su padre tiene la enfermedad. Entre los pacientes con EvW, el 22% registraron que su 

madre era portadora la enfermedad, el 96% registró que su padre tiene la enfermedad. El 

79% de pacientes con hemofilia y el 84% de pacientes con EvW registró que tenían otro u 

otros antecedentes de la enfermedad además de la madre o el padre tales como abuela, 

abuelo, primo, prima, tío, tía, hermano o hermana.  (Tabla 4) 

 

Tabla 4.  

Frecuencia de antecedentes de hemofilia y enfermedad de von Willebrand  

  
Hemofilia Enfermedad de von Willebrand 

Antecedente 

familiar 

Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

No tengo 

antecedentes 

67 34% 12 22% 

Madre 52 27% 53 96% 

Padre 6 3% 16 29% 

Otro 154 79% 46 84% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.4 Distribución de la población por grupo socioeconómico mediante la clasificación 

mediante la escala socioeconómica según el método de Graffar-Melendez 

 

 La mayoría de los pacientes se encontraban en la clase media baja (Estrato III) que 

corresponde al 49%, seguido de la clase media alta (Estrato II) 25%. La clase alta (Estrato 

I) tuvo el 9% de la población. En el caso de los estratos socieconómicos más bajos, el 16% 

de los pacientes se encontraron en la clase obrera (Estrato IV) y el 1% en la clase marginal 

(Estrato V) (Tabla 5).  
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Tabla 5.  

Frecuencia del nivel socioeconómico de la población 

Nivel Socioeconómico Frecuencia Porcentaje %  

Clase alta 23 9% 

Clase media alta 63 25% 

Clase media baja 124 49% 

Clase obrera 39 16% 

Clase marginal 2 1% 

Total 251 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.5 Distribución de hemofilia y su severidad en la encuesta acerca de la hemofilia y 

enfermedad de von Willebrand 

 

Se obtuvieron 196 pacientes con hemofilia donde el 84% tenía HA y el 16% HB. El 19% 

de pacientes con HA registró hemofilia A leve, el 22% hemofilia A moderada y el 43% 

hemofilia A severa. En el caso de los pacientes con HB, el 3% registraron hemofilia B leve, 

el 7% hemofilia B moderada y el 6% hemofilia B severa (Tabla 6). 

 

Tabla 6.  

Frecuencia de hemofilia y su severidad 
 

Frecuencia Porcentaje % 

Hemofilia A 
  

Leve 37 19% 

Moderada 44 22% 

Severa 84 43% 

Hemofilia B 
  

Leve 6 3% 

Moderada 13 7% 

Severa 12 6% 

Total 196 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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4.1.6 Distribución de los pacientes de EvW en la encuesta acerca de la hemofilia y 

enfermedad de von Willebrand 

 

Se obtuvieron 55 pacientes con EvW, de los cuales el 71% tenía EvW tipo 1, el 25% 

EvW tipo 2 y el 4% EvW tipo 3 (Tabla 7). 

 

Tabla 7.  

Frecuencia de la enfermedad de von Willebrand 

Enfermedad de von Willebrand Frecuencia Porcentaje % 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 1 39 71% 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 2 14 25% 

Enfermedad de von Willebrand Tipo 3 2 4% 

Total  55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.7 Distribución por número de hemorragias en los últimos 12 meses 

 

Los intervalos con el número de hemorragias más frecuentes en los pacientes de 

hemofilia fueron de 1 a 4 hemorragias (24%) y de 5 a 8 hemorragias (21%) el 13% registró 

no haber tenido ninguna hemorragia durante esos meses.  En los pacientes con EvW, 38% 

de los pacientes, reportaron que han tenido de 1 a 4 hemorragias en los últimos 12 meses y 

el 27% no tuvo ninguna hemorragia (Tabla 8). 

 

Tabla 8.  

Frecuencia por intervalos del número de hemorragias y enfermedad 
 

Hemofilia Enfermedad de von Willebrand 

N° de hemorragias Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

1 a 4 48 24% 21 38% 

5 a 8 42 21% 7 13% 

9 a 12 33 17% 2 4% 

13 a 16 14 7% 5 9% 

17 a 20 12 6% 0 0% 

21 a 24 7 4% 0 0% 

25 o más de 25 15 8% 5 9% 

Ninguna 25 13% 15 27% 

Total 196 100% 55 100% 
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Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.7 Distribución de tipos de sangrados en los pacientes  

 

El sangrado más frecuente en hemofilia fue el sangrado articular en el 19% seguido de 

los moretones con facilidad en el 18%. En EvW el sangrado más común fueron los sangrados 

que toman más de 10 minutos en coagular en el 34% y la hemorragia de la mucosa nasal o 

bucal en el 16% de los casos. 

 

Tabla 9.  

Frecuencia de los tipos de sangrado en la población 

 
Hemofilia 

Enfermedad de von 

Willebrand 

Tipo de sangrado Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Hemorragia de la mucosa 

nasal o bucal 98 14% 40 16% 

Sangrado dental 92 13% 31 12% 

Sangrado que toma más de 

10 minutos en coagular 112 15% 86 34% 

Sangrado luego de una 

cirugía 30 4% 10 4% 

Moretones con facilidad 133 18% 36 14% 

Sangrados luego del parto 2 0% 9 4% 

Sangrado menstrual 

abundante o prolongado 13 2% 26 10% 

Hemorragia intracraneal/ 

sistema nervioso central 22 3% 0 0% 

Sangrado gastrointestinal 26 4% 8 3% 

Sangrado articular 136 19% 1 0% 

Sangrado renal 21 3% 2 1% 

Sangrado del músculo 

iliopsoas 39 5% 4 2% 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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4.1.8 Tipo y frecuencia de sangrados en menores de 18 años 

 

Los sangrados más frecuentes en pacientes de 1 a 6 años son los moretones con facilidad 

en el 27% de los casos seguido de los sangrados en la mucosa nasal o bucal con el 23% .En 

los niños de 7 a 12 años el sangrado más frecuente fueron los moretones con facilidad 

seguido del sangrado dental en el 18% de los casos. En el intervalo de edad de 13 a 18 años 

el sangrado más frecuente fue el sangrado dental en el 27%, seguido de la hemorragia de la 

mucosa nasal o bucal en el 25% de los casos (Figura 6). 

Figura 6.  

Frecuencia del tipo de sangrado en pacientes menores de 18 años 

 
Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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4.1.8 Frecuencia de Comorbilidades 

 

El 75% de los pacientes con hemofilia y EvW registraron no tener ninguna comorbilidad, 

el 12% reportó hipertensión, el 2% diabetes, enfermedad cardiaca y osteoporosis. El 10% 

reportó tener otro tipo de comorbilidad tal como asma, epilepsia, fibrosis quística, lupus 

eritematoso sistémico, sinusitis crónica e hipotiroidismo. (Tabla 10) 

 

 

Tabla 10.  

Frecuencia de comorbilidades en la población 

Comorbilidad Frecuencia Porcentaje % 

Diabetes  5 2% 

Hipertensión 29 12% 

Enfermedad cardiaca 5 2% 

Cardiopatía Isquémica 0 0% 

Cáncer 0 0% 

Osteoporosis 5 2% 

No tengo ninguna comorbilidad 188 75% 

Otra 24 10% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.9 Distribución del grado de artrosis según la enfermedad 

 

De los 196 pacientes con hemofilia, 49% de los pacientes reportaron no tener artrosis, 

19% presentó artrosis grado II, 14% artrosis grado III, 12% artrosis grado IV y el 11% 

artrosis grado I. En caso de los pacientes EvW, el 91% reportó no tener artrosis, sin embargo, 

el 5% artrosis grado I y el 4% tenía artrosis grado II. (Tabla 11)  
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Tabla 11.  

Frecuencia del grado de artrosis por enfermedad 
 

Hemofilia Enfermedad de von Willebrand  
Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Grado I 11 6% 3 5% 

Grado II 28 14% 2 4% 

Grado III 38 19% 0 0% 

Grado IV 23 12% 0 0% 

No tengo artrosis 96 49% 50 91% 

Total 196 100% 55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  

 

4.1.10 Distribución de enfermedades infecciosas trasmitidas por la sangre  

 

De los 196 pacientes con hemofilia, el 93% no tiene VHB, VHC o VHI sin embargo, 6% 

reporta tener el VHC y el 1% prefirió no especificar si tenía alguna de estas enfermedades. 

En EvW, 55 pacientes que representan el 100% reportaron no tener ninguna de las 

enfermedades mencionadas anteriormente. (Tabla 12) 

 

Tabla 12.  

Frecuencia de enfermedades infecciosas transmitidas por sangre 

 
Hemofilia Enfermedad de von Willebrand  

Frecuencia Porcentaje 

% 

Frecuencia Porcentaje % 

VHB 0 0% 0 0% 

VIH 0 0% 0 0% 

VHC 11 6% 0 0% 

Ninguna de las 

anteriores 

183 93% 55 100% 

Prefiero no 

especificarlo 

2 1% 0 0% 

TOTAL 196 100% 55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen: Delgado y Nenger  
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4.1.11 Distribución por tipo de discapacidad   

 

El 65% de los pacientes con hemofilia presentaron discapacidad física y en uno de los 

casos, también indicó que el paciente es sordomudo, el 36% de los pacientes hemofílicos no 

indicaron discapacidad. En el caso de la EvW, 87% de pacientes reportaron no presentar 

discapacidad, el 13% restante indicaron discapacidad física. (Tabla 12) (Tabla 13) 

 

Tabla 13.  

Frecuencia de discapacidad por enfermedad 
 

Hemofilia Enfermedad de von Willebrand  
Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Sí 125 64% 7 13% 

No 71 36% 48 87% 

TOTAL 196 100% 55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  

 

Tabla 14.  

Frecuencia del tipo de discapacidad por enfermedad 
 

Hemofilia Enfermedad de von Willebrand 

Tipo de 

discapacidad 

Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Intelectual 0 0% 0 0% 

Sordomudo 0 0% 0 0% 

No vidente 0 0% 0 0% 

Física 124 63% 7 13% 

Sordomudo y 

Física 

1 0% 0 0% 

Ninguna 71 36% 48 87% 

TOTAL 196 100% 55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.12 Frecuencia de inhibidores y tipo de inhibidor 

 

El 78% de los pacientes, tanto de hemofilia y EvW, reportaron que no han 

desarrollado inhibidores a lo largo de su vida. 24 pacientes con hemofilia registraron tener 
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inhibidores, el 50% de ellos tenían inhibidores de alta respuesta y el otro 50% tenían 

inhibidores de baja respuesta. El 12% de todos los pacientes no sabían que son los 

inhibidores. (Figura 5) (Tabla 14). 

 

Figura 7.  

Frecuencia de inhibidores y tipo de inhibidor 

 
Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  

 

Tabla 15.  

Frecuencia del tipo de inhibidor 

Tipo de inhibidor Frecuencia Porcentaje % 

Alta respuesta 12 5% 

Baja respuesta 12 5% 

No tengo inhibidores 227 90% 

Total 251 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  

 

4.1.13  Conocimiento de pruebas por pacientes en el diagnóstico y de seguimiento 

 

El 84% de los pacientes reconocen a la prueba de factor VIII y el 29% al antígeno 

de von Willebrand más frecuentes como pruebas de diagnóstico. Los tiempos de coagulación 

como TP y TTP registraron un 49% y 47% de respuestas respectivamente. La biometría 

10%

78%

12%
0%

10%

20%

30%

40%

50%

60%

70%

80%

90%

Sí No No sé qué son los inhibidores



49 

 

hemática 43%, el fibrinógeno un 5% y el cofactor de la ristocetina un 7% (Figura 6).  Los 

porcentajes son similares con las pruebas de seguimiento, sin embargo, la prueba para 

inhibidores tuvo un 45% de respuestas de parte de los pacientes (Figura 7). 

 

Figura 8. 

 Frecuencia de conocimiento de pruebas para el diagnóstico 

 
Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  
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Figura 9.  

Frecuencia de conocimiento de pruebas para el seguimiento 

 
Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 

 

4.1.14 Frecuencia de tratamiento y tipo de tratamiento  

 

El 70% de los pacientes con hemofilia y el 40% de pacientes con EvW se encontraron 

en tratamiento. El 63% de los pacientes con hemofilia realizan profilaxis entre las edades de 

1 a 65 años en su mayoría, a excepción de las edades de 49 a 56 años quienes manifestaron 

no tener un tratamiento (Figura 10), el 20% son tratamientos por episodios, el 11% 

tratamiento con coadyuvantes y solamente el 1% tratamiento para inhibidores. El 89% de 

los pacientes con EvW solamente registraron tener un tratamiento por episodios de sangrado 

en caso de ser necesario, el 36% tratamiento con profilaxis y el 29% usaban coadyuvantes. 

El 14% de hemofílicos y el 60% de EvW registró no tener un tratamiento disponible o no 

tener la necesidad de tratamiento en la actualidad. (Tabla15) (Tabla 16) 

 

El 37% de los pacientes entre hemofilia y EvW registraron que visitan al médico cada 3 

meses, el 21% una vez al año, el 20% cada mes, el 12% cada 6 meses y el 10% registraron 

otras razones tales como visitas al médico solo cuando es necesario y más de un año en 

pacientes con pocos recursos debido a que no pertenecen a la red pública. (Tabla 17) 
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Tabla 16.  

Frecuencia de tratamiento 
 

Hemofilia Enfermedad de von Willebrand 

Tratamiento Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Sí 137 70% 22 40% 

No 59 30% 33 60% 

Total 196 100% 55 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  

 

Tabla 17.  

Frecuencia del tipo de tratamiento 
 

Hemofilia Enfermedad de von  Willebrand 

Tipo de tratamiento Frecuencia Porcentaje % Frecuencia Porcentaje % 

Tratamiento con 

coadyuvantes 

11 6% 16 29% 

Tratamiento por 

episodio 

40 20% 49 89% 

Profilaxis 124 63% 8 15% 

Tratamiento para 

inhibidores 

1 1% 0 0% 

No hay tratamiento 

disponible 

28 14% 20 36% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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Figura 10.  

Frecuencia de tratamiento por edad en hemofilia 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen 
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4.1.15 Frecuencia de visita al védico según su tratamiento  

 

Tabla 18.  

Frecuencia de pacientes a cita médica según su tratamiento 
 

Frecuencia Porcentaje % 

Cada mes 49 20% 

Cada 3 meses 94 37% 

Cada 6 meses 30 12% 

1 vez al año 52 21% 

Otra* 26 10% 

Total 251 100% 

* Espacio para pregunta abierta en la encuesta 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos 

Elaborado por: Delgado Keila y Nenger Karen  
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DISCUSIÓN  

 

La hemofilia A, hemofilia B y la enfermedad de von Willebrand son patologías raras o 

huérfanas de baja prevalencia. El presente estudio buscó describir las principales 

características sociodemográficas y clínicas de los pacientes con estas coagulopatías e 

inscritos en la FUNDHEC a nivel nacional, con el fin de brindar información actual de su 

situación en el país y como esto afecta a su calidad de vida.  

 

Dentro de las características socioeconómicas, la mayoría de los pacientes fueron 

hombres y el intervalo de edad en su mayoría estuvo entre los 31 a 36 años lo que no 

concuerda en su totalidad con el estudio de Chiriboga et. al (2019) en el HCAM de igual 

manera tuvo participantes tanto de hemofilia como EvW donde el 77% de ellos fueron 

hombres y el intervalo edad más frecuente fue de 19 a 24 años, esto debido que este estudio 

fue a nivel nacional. 

 

En referencia al nivel socioeconómico, el 49% de los pacientes se encontraron dentro del 

estrato socioeconómico III que corresponde a la clase media baja, aunque en la actualidad 

no se cuenta con cifras del nivel socioeconómico de enfermedades raras como hemofilia y 

EvW, es importante recalcar la necesidad de disponibilidad a tratamientos para su 

enfermedad debido a que los medicamentos tienen costos altos y la cobertura del MSP es 

vital para ellos, además el MSP menciona que en el caso de HA, el costo mensual del 

tratamiento por paciente es de alrededor $4 011 en HB es de $2 319 y los costos ascienden 

a un aproximado de $13 171 cuando hay inhibidores (Ministerio de Salud Pública, 2022), 

esta situación no es solo importante para Ecuador sino para países vecinos como Perú que 

indican  Claussen y Gutierrez (2021), aunque la población con enfermedades raras no es 

numerosa necesita mayor atención en aspectos como acceso a salud y un mayor presupuesto 

para solventar sus necesidades, dado que a medida que trascurren los años, se dan nuevos 

casos de estas enfermedades y la demanda de medicamentos es mayor. Por otro lado, la 

situación económica de los pacientes puede influenciar y dificultar el acceso a salud debido 

a la movilidad a otras provincias para poder ser atendidos u optar por un tratamiento, en el 

estudio la mayoría de personas  residen en Quito y Guayaquil, de igual manera son las 

ciudades en donde hay más afluencia de atención médica, según las respuestas de los 

pacientes esto se debe a que no en todas las provincias hay hospitales que atiendan a esta 
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enfermedades, lo que genera la necesidad  de trasladarse a otras provincias para recibir la 

atención médica adecuada. Srivastava (2020) sugiere que es importante el cuidado de un 

equipo multidisciplinar de profesionales experimentados y capacitados que cuenten con los 

recursos necesarios para dar una atención de calidad. En la investigación realizada en la 

encuesta solo los hospitales centralizados en Quito presentan la atención multidisciplinar. 

 

Respecto los antecedentes familiares, uno de los resultados relevantes e interesantes son 

los porcentajes de pacientes sin antecedentes de la enfermedad, como tal no hay muchos 

estudios que hablen acerca de esto en el país, sin embargo, Lita et. al (2017) presenta el caso 

de un paciente masculino de 39 años que fue diagnosticado con HA después de ingresar por 

emergencia a un hospital de Guayaquil debido a hematoma intracraneal sin haber tenido 

algún trauma que lo ocasionara y sin antecedentes de la enfermedad, también un ejemplo en 

Japón es el estudio de Saitou et al. (2021) que presenta un caso de un hombre 43 años sin 

antecedentes familiares de coagulopatías, pero tras desarrollar varias hemorragias 

postoperatorias después de una cirugía de tiroides y después de exámenes complementarios 

y descartar otras causas se llegó al diagnóstico de HA congénita, de igual manera  Ghosh et 

al. (2018) describieron el caso de una mujer de 24 años con fácil formación de hematomas 

en muslos y piernas donde su historial familiar era negativo para algún trastorno de 

coagulación, además negó tener sangrados en las encías, menstruaciones abundantes, 

epistaxis abundante, etc., con estudios más específicos se llegó al diagnóstico con pruebas 

de laboratorio de la EvW tipo 2M, por ello se menciona la importancia de la exámenes a los 

miembros de la familia cuando se da un diagnóstico de hemofilia o EvW para evitar riesgos 

a futuro y la necesidad de capacitación en pruebas que permitan llegar al diagnóstico. Los 

casos nuevos aparecen a causa de mutaciones de novo (mutaciones espontáneas) pero otra 

de las causas es el diagnóstico tardío debido a que las manifestaciones clínicas de la 

enfermedad no aparecen pronto o son leves, lo que dificulta orientarse hacia una 

coagulopatía (Echeverría et al., 2022). Varios de los pacientes en el estudio que reportaron 

no tener antecedentes podrían si tenerlos, pero son desconocidos hasta la actualidad. 

(Echeverría et al., 2022) 

 

Por otro lado, en relación a los tipos de sangrado, como tal hay muy pocos estudios 

disponibles en Ecuador que traten acerca de las hemorragias que presentan los pacientes, sin 

embargo, la Guía de hemofilia congénita brinda pautas para el manejo de los eventos 
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hemorrágicos en base a los lineamientos de la FMH. Por ejemplo, en el presente estudio se 

encontró que el 3% de los pacientes con hemofilia habían experimentado una hemorragia 

intracraneal o del sistema nervioso central lo que coincide con el estudio de Campos et al. 

(2017) en el HCAM en el que mencionan que alrededor del 8% de pacientes presenta este 

tipo de sangrado y que el 41.6% de estos casos son espontáneos. Al considerar estudios de 

otros países de Latinoamérica, como el estudio de Villegas et al. (2018) en una población 

pediátrica  de Cuba, describe que los pacientes con hemofilia moderada y severa son más 

afectados por los sangrados y que la hemartrosis y los hematomas musculares son las 

manifestaciones clínicas más frecuentes lo que coincide con los moretones frecuentes que 

manifiestan haber experimentado los pacientes en edades de 1 a 6 años en este estudio, de 

igual manera la presencia de sangrados articulares que estuvieron presentes en el 19% de los 

pacientes con hemofilia lo que coincide con en el estudio de Valderrama et al. (2018) en el 

que el sangrado más frecuente fue el articular en el 44% de los casos. 

 

Las mujeres portadoras de hemofilia pueden presentar sangrados excesivos durante la 

menstruación, el parto o en casos de abortos espontáneos o inducidos. En el caso de la EvW, 

la FMH indica que esta enfermedad es más común mujeres a diferencia de la hemofilia que 

en su mayoría se verán afectados los hombres, sin embargo, en ocasiones las mujeres 

portadoras pueden manifestar sangrados. En el estudio, el 13% de las pacientes manifestaron 

tener sangrados abundantes o prolongados lo que se relaciona con los resultados obtenidos 

por Chaudhury et al. (2021) donde 14 de las pacientes portadoras de hemofilia 

experimentaron sangrados menstruales abundantes a su vez manifestaron que duraban 7 días 

y 3 de las respuestas presentan menstruación abundante. En una revisión elaborada por 

Sanigorska et al. (2022) describió que las mujeres reportaron sangrados leves, severos o 

incluso sangrados potencialmente mortales, por esta razón, les dificulta participar en 

actividades recreativas escolares o laborales, con presencia de angustia emocional y 

significativa con relación a las decisiones reproductivas en el trascurso de su vida y a su vez 

por sus parejas o cuando sus hijos son diagnosticados con hemofilia. En muchas ocasiones 

no hay un diagnóstico oportuno, debido a que no se logran reconocer sus síntomas, aún más 

cuando no hay antecedentes familiares.  

 

Uno de los sangrados más frecuentes en el estudio fue el sangrado articular en el 55% y 

según Villegas et al. (2018) el sangrado en las articulaciones ocurre en un 70 a 80% de los 
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casos, donde las articulaciones más afectadas son las rodillas, codos, y en ocasiones en la 

cadera, muñecas y hombros: del 10 al 20% de los casos son localizaciones musculares y el 

porcentaje restante corresponde a ubicaciones viscerales y del sistema nervioso central. En 

cuanto a lo descrito por Chiriboga et. al (2019), elaboró un estudio que trata del área 

estomatológica, sin embargo, no habla de la frecuencia de sangrados dentales en los 

pacientes, pero hace mención a la importancia de una buena salud bucal y evitar el uso de 

tratamientos dentales invasivos en estos pacientes, con este estudio se obtuvo un total de 

14% de pacientes con hemofilia y el 16% de EvW fueron afectados por hemorragias en la 

mucosa bucal y el 13% y el 12% de los casos respectivamente por sangrados dentales. En 

los pacientes con EvW los sangrados más frecuentes son la epistaxis, sangrados de la mucosa 

oral, púrpuras, petequias, sangrados intestinales y sangrados abundantes según los Tovar et 

al. (2020) lo que coincide con los datos obtenidos en el presente estudio con relación a los 

sangrados en la mucosa nasal o bucal en el 16%, moretones con facilidad y sangrados 

gastrointestinales. 

 

En la actualidad, con una mayor esperanza de vida en pacientes con HA y HB, se han 

descritos comorbilidades como la osteoporosis, artropatía y otras que se relacionan a la edad 

como enfermedad renal, cáncer y enfermedades cardiovasculares. En la población de estudio 

el 75% no presentó ningún tipo de comorbilidad, una de las razones de no hallar 

comorbilidades podría ser que la mayoría de los pacientes que llenaron la encuesta se 

encuentran en un rango de edad de 19 a 24 años. Sin embargo, seguido de ello, se 

encontraron pacientes con comorbilidades como hipertensión, diabetes, enfermedad 

cardíaca y osteoporosis. De acuerdo a Villegas et al. (2018) menciona que los pacientes 

hemofílicos pueden tener las mismas comorbilidades que la población general y recalca que, 

estos casos se asocian a la edad de las personas y que dentro de la mayor parte de 

comorbilidades se encuentran: hipertensión arterial, osteoporosis, enfermedades 

cardiovasculares y obesidad lo que se corrobora con el estudio.  

 

La Guía para el manejo de la Hemofilia Congénita en Argentina menciona que los 

pacientes hemofílicos deben recibir medicamentos de acuerdo a la comorbilidad, ya que, en 

la hemofilia existe mayor riesgo de que los pacientes presenten hipertensión arterial, por el 

consumo de fármacos antihipertensivos, por lo tanto, el obtener en el estudio el 12% de 

pacientes con hipertensión, se debería considerar el tratamiento adecuado y sobre todo llevar 
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un buen control. Existen pacientes con varios tipos de comorbilidades, un ejemplo de ello, 

las personas mayores de 60 años que presentan hasta dos comorbilidades, esta situación 

puede dar una mala calidad de vida e incrementar los costos de vida por lo que, es importante 

que los pacientes reciban una correcta atención acorde a su enfermedad (Fundación de la 

Hemofilia, 2021). En el caso de la EvW Atiq et al. (2018) menciona que las comorbilidades 

asociadas a esta patología son el cáncer, disfunción tiroidea, diabetes mellitus e hipertensión 

arterial. En el estudio fueron evaluadas todas las enfermedades antes mencionas a excepción 

de la disfunción tiroidea, que podría estar dentro del 10% de los pacientes que tienen otro 

tipo de comorbilidades.  

 

Respecto a las complicaciones, Tejeda y Castillo (2020), indican que una vez que los 

pacientes son diagnosticados con hemofilia A o hemofilia B necesitan terapia de reemplazo 

con FVIII, FIX para controlar las hemorragias, pero el uso de la misma puede ocasionar la 

aparición de inhibidores. La calidad de vida en los pacientes con HA y HB con inhibidores 

se ve afectada a medida que envejecen debido a que los inhibidores ocasionan dolor, 

hemorragias frecuentes, hospitalizaciones ausencia laboral y escolar, problemas con la 

movilidad (Ljung et al., 2019). Según la publicación de la FMH (2021), en Ecuador se 

reportaron 21 pacientes con HA e inhibidores y se suman 2 más en ese reporte en 

comparación a años anteriores y para pacientes con HB no fue reportado ningún dato, lo que 

no corresponde a los datos obtenidos en el estudio donde un total del 78% de pacientes con 

hemofilia han desarrollado inhibidores y el porcentaje es similar entre el aparecimiento de 

inhibidores de alta respuesta y de baja respuesta, estos resultados no coinciden en la 

investigación de Mardones et. al (2017)  realizó pruebas para inhibidores en 104 pacientes 

con hemofilia y EvW que recibieron tratamiento con FVIII o IX en Ambato, Cuenca, 

Guayaquil y Santo Domingo de los Tsáchilas donde el 48.8% de los pacientes dieron 

positivo a la prueba Bethesda, la diferencia de resultado puede deberse al paso de los años 

de un estudio con el otro, además se debe considerar que el 12% de pacientes no tenían 

conocimiento de lo que son inhibidores o que a su vez no han sido diagnosticados debido a 

que no se ha presentado alguna complicación o no hay la disponibilidad de pruebas para 

detectarlos.  

 

Además, estos pacientes se realizan las pruebas solo en casos de sangrado y no tienen 

respuesta alguna al tratamiento y se solicita prueba de inhibidores en estos pacientes debido 
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a que es esencial para llevar un tratamiento adecuado y poder erradicar el inhibidor porque 

su presencia representa un impacto alto en la calidad de vida de la persona, su familia y 

también en un aspecto económico (Mardones et al., 2017).  Se describe la necesidad de 

realizar la prueba de inhibidores como una prueba de rutina en pacientes que reciben como 

tratamiento plasmas con factores liofilizados. 

 

De acuerdo con la FMH los inhibidores pueden aumentar el riesgo de tener enfermedades 

musculoesqueléticas, problemas de tratamiento y limitaciones físicas, se debe considerar 

que en el estudio realizado el 63% de los pacientes presentaron discapacidad física dentro 

de esto puede estar relacionado el 10% de los pacientes que si tienen inhibidores de tal forma 

que esta complicación puede incidir en el funcionamiento para realizar actividades físicas y 

en la calidad de vida. Además, menciona que el uso de nuevos tratamientos sin factor de 

reemplazo podría disminuir la presencia de los mismos, porque en niños y adultos que 

presenten inhibidores existe una mayor probabilidad de hospitalización y elevados costos en 

el tratamiento.  Las manifestaciones clínicas cuando existen inhibidores están relacionadas 

directamente con sangrados gastrointestinales, mucocutáneas y urogenitales, tal cual, el 

estudio realizado en donde un porcentaje considerable de pacientes presentan los sangrados 

antes expuestos, en especial la hemorragia mucocutánea (Srivastava et al., 2020).  

 

En las enfermedades infecciosas se reportaron 11 pacientes con VHC entre hemofilia y 

EvW. De acuerdo Agramonte (2018) menciona que uno de los grupos con mayor riesgo a 

presentar VHC son los pacientes con hemofilia, en sí los que presentan enfermedades 

congénitas, debido a que reciben con frecuencia hemocomponentes que genera una elevada 

posibilidad de que padezcan enfermedades hepáticas crónicas y el diagnóstico se dificulta 

por la limitación que la enfermedad genera en cuanto a hemorragias, ya que, algunos 

métodos son invasivos. Los datos sobre el VIH y el VHC en el informe de la FMH en el año 

2020 indican que en el Ecuador, 10 pacientes con hemofilia y 10 pacientes con EvW viven 

con HIV, 18 pacientes con hemofilia y 3 con EvW están infectados con el VHC, de los 

cuales, 16 pacientes con hemofilia y 3 pacientes con EvW tiene el virus activo, estas cifras 

no coinciden con el número de pacientes encuestados, la razón podría ser porque la FMH 

realiza un informe con los reportes entregados por hospitales públicos a nivel nacional:  el 

presente estudio  consideró a los pacientes registrados en la FUNDHEC (World Federation 

of Hemophilia, 2021). Además, la FMH recomienda a los pacientes que antes de recibir 
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hemocomponentes, deben seleccionar un donador adecuado de sangre y plasma, cabe 

recalcar, que se debe evaluar la calidad del plasma, ya que, existen factores que pueden 

afectar la seguridad y calidad, entre los cuáles se encuentran los siguientes: almacenamiento, 

transporte, separación y recolección del plasma inadecuados; epidemiología del donador 

respecto a infecciones virales, selección incorrecta del donador y mala detección de 

infecciones víricas mediante pruebas de laboratorio (Srivastava et al., 2020).  

  

En este estudio el 51% de pacientes hemofílicos y el 9% de EvW presentaron artrosis, 

sin embargo, no se puede comparar los resultados con otros estudios debido a que en 

Latinoamérica la frecuencia de artropatía es poco conocida dado a que no hay muchos 

estudios dedicados a esta causa (Valderrama et al., 2018). La enfermedad articular puede 

derivar en una discapacidad física, la cual ocurre en edades más tempranas en comparación 

a la población en general, afectando su capacidad de desempeño y confiabilidad dentro de 

su entorno laboral y social (Srivastava et al., 2020). En este estudio se describió que el 53% 

de los pacientes tiene una discapacidad, donde la más frecuente fue la discapacidad física. 

Varias son las razones por las que se puede dar una discapacidad física, sin embargo, en 

pacientes con coagulopatías la artropatía es una de las complicaciones frecuentes y graves 

debido a los episodios repetitivos de sangrado en la articulación, que con el pasar del tiempo, 

produce dolor, deformidad y discapacidad. (Hassab et al., 2022).  

 

La evaluación temprana puede ayudar a identificar algún daño articular y prevenir el 

desarrollo una artropatía (Bertamino et al., 2017). Según van Galen et al. (2017),  no hay 

estudios que indiquen sobre la salud de las articulaciones y artropatías, y como estas influyen 

en actividades cotidianas en EvW, a su vez, en su estudio que es el primero que habla del 

tema en los Países Bajos, demuestra que el 40% de los pacientes con EvW que estaban en 

tratamiento tienen artropatía y presentaban más limitaciones funcionales y dolor articular 

significativo, además describe que la artropatía en hemofilia comienza a ser progresiva 

desde la quinta hemorragia articular antes de iniciar con profilaxis, donde la articulación 

más afectada dentro del estudio fue la rodilla en pacientes con hemofilia leve y moderada 

en el 48% de los casos con sangrados que dieron inicio a edades tempranas (van Galen et 

al., 2017). En ocasiones los padres y maestros pueden evitar que los niños con estas 

enfermedades no participen en actividades escolares con el fin de evitar que ocurran traumas 
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y hemartrosis (Hassab et al., 2022). Con relación a esto, el 51% de pacientes con hemofilia 

y el 9% con EvW tenían artrosis en este estudio. 

 

Por otra parte, se evaluó la frecuencia del tipo de tratamiento, en donde el Emicizumab sirve 

como ayuda en la profilaxis de los pacientes con hemofilia A que presenten o no inhibidores 

del FVIII, este anticuerpo monoclonal bioespecífico funciona mediante la unión del FIX 

activado y el FX, de esta manera logra restaurar la hemostasia reemplazando la función del 

FVIII. Una de las cosas importantes que menciona la FMH es que este tipo de profilaxis es 

efectivo en niños y adultos que tienen inhibidores, es así como al tener en el estudio pacientes 

que se hallan dentro de este grupo lo más probable es que sean tratados con Emicizumab, 

con el fin de disminuir complicaciones, morbilidad y hospitalizaciones. Esto no descarta que 

pacientes sin inhibidores también reciban Emicizumab,  porque, la mayor parte de los 

pacientes estudiados respondieron al recibir profilaxis y no tener inhibidores. Para la 

determinación de la eficacia se registraron 152 pacientes, entre las edades de 12 o más años 

que han recibido tratamiento con FVIII, además, se establecieron grupos para la 

administración subcutánea de Emicizumab, en los pacientes tratados la taza de sangrados 

resultó ser más baja a diferencia de los que fueron tratados previamente con FVIII. Esto 

demuestra que la profilaxis con Emicizumab ayuda a que los eventos hemorrágicos sea el 

95% más bajas que los pacientes sin profilaxis, además, observaron tazas clínicamente bajas 

en los eventos hemorrágicos espontáneos, eventos hemorrágicos, articulares y de 

articulaciones diana. (Mahlangu et al., 2018) 

 

La Desmopresina es un medicamento que tiene varios usos clínicos. El uso de este 

fármaco es seguro en pacientes con HA, sin embargo, en la HB no tiene eficacia. Es 

importante considerar que existen efectos secundarios que deben ser considerados como: 

hiponatremia (puede ocasionar que el paciente convulsione), dolor de cabeza, 

enrojecimiento facial o taquicardia. En el estudio no se evalúo efectos secundarios, pero, a 

pesar de ello, se debe recalcar lo que este medicamento podría generar. Es útil en casos de 

HA leve o moderada y su aplicación es en reemplazo del FVIII, ya sea, intravenosa o 

intranasal. En el caso de las pacientes embarazadas con EvW leve o moderada la 

desmopresina ayuda a menorar el riesgo de complicaciones hemorrágicas. Sin embargo, las 

personas con hemofilia A y EvW que son tratadas con desmopresina tienen la posibilidad 

de seguir teniendo riesgos de sangrado (McCarty & Shah, 2022). Cabe recalcar que en este 
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estudio la Desmopresina, es utilizada con una frecuencia del 29% en pacientes con EvW a 

diferencia de la hemofilia que su frecuencia es del 6%, el uso de este medicamento en la 

hemofilia puede ser utilizado con menor frecuencia debido a los efectos secundarios que 

puede ocasionar.  

 

Respecto al ácido tranexámico (Pinheiro et al., 2021) menciona que puede ser útil en 

procesos odontológicos con pacientes sistémicamente comprometidos, con el fin de 

disminuir hemorragias durante las cirugía, al tener un 45% de pacientes que tienen sangrados 

dentales con facilidad su uso sería recomendable, además, es fácil de suministrar, debido a 

que, vienen en formas inyectables, gel o tabletas. Otro de los beneficios es que reduce el 

riesgo del 70% de muerte en pacientes con hemorragias graves. Además, (Chauncey y 

Wieters, 2022) mencionan que el ácido tranexámico ayuda en los sangrados menstruales 

excesivos, en este estudio se obtuvo que el 16% tiene sangrados menstruales abundantes o 

prolongados, entonces, con el fin de disminuir estas hemorragias sería una excelente 

alternativa su administración, en casos de sangrados abundantes es esencial controlar los 

niveles de hemoglobina y ferritina (Mauser et al., 2021). 

 

Hay que recalcar que la profilaxis en la hemofilia tiene ciertas ventajas, a pesar de ello, las 

personas que padecen la enfermedad suelen interrumpir o no cumplir con el tratamiento 

profiláctico, debido a un presupuesto inadecuado lo que hace difícil que se cumpla el 

procedimiento y también por el uso a largo plazo. En una revisión bibliográfica realizado 

por Sun et al. (2021) menciona que las hemorragias son menores en pacientes con profilaxis 

a diferencia de los que han interrumpido o han recibido a demanda el tratamiento. La 

profilaxis se administra de manera intravenosa con el concentrado de factor y se clasifica de 

acuerdo con los eventos, ya sea, en episodios (administración al instante del sangrado); 

intermitentes (para prevención de la hemorragia) y continua (profilaxis primaria, secundaria 

y terciaria). Es importante recalcar que la profilaxis es el estándar de oro en el caso de la 

hemofilia grave, sin embargo, tiene limitaciones como la edad, estilo de vida, estado de las 

articulaciones, actividad física y la respuesta al factor de concentración.  

 

En el caso de los pacientes con EvW el uso de la Desmopresina ayuda a prevenir y tratar 

hemorragias debido a los niveles bajos de factor de von Willebrand (FvW) para así aumentar 

los niveles de FvW. Este tratamiento es útil en la EvW tipo 1, en el tipo 2 la respuesta es 
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variable, sin embargo, en el tipo 2B su uso no es recomendable, ya que puede aparecer 

trombocitopenia y por lo tanto haber riesgo de sangrado y el tipo 3 al no producir FvW la 

Desmopresina no elevará los niveles de FvW,. La administración de Emicizumab se usa 

como medicamento alternativo (Keesler y Flood, 2018). La terapia de reemplazo con FvW 

funciona de igual forma para aumentar los niveles de factor y ayudar en los eventos 

hemorrágicos de los pacientes que tienen insuficiencia de FvW. También es útil antes de 

procesos quirúrgicos. Respecto a la profilaxis Martínez (2018) indica que en el EvW los 

sangrados son menos severos que en la hemofilia, sin embargo, en la EvW tipo 3 existen 

sangrados graves, por lo que, es recomendable en este caso recurrir a las transfusiones de 

concentrados con los factores de coagulación correspondientes. 
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CONCLUSIONES 

 

Quito y Guayaquil son las ciudades que tienen mayor atención médica debido a la 

disponibilidad en el acceso a salud destinado a estas coagulopatías haciendo que muchos de 

los pacientes se trasladen de una provincia a otra para recibir dicha atención. 

 

El acceso a salud y tratamientos de los pacientes con hemofilia y EvW requiere de 

grandes esfuerzos económicos de parte del paciente y la ayuda del estado, por ello es 

fundamental la disponibilidad de profesionales de la salud y servicios complementarios que 

apoyen a un diagnóstico, seguimiento y tratamiento óptimo para el paciente.  

 

Pueden existir casos nuevos sin antecedentes de la enfermedad por nuevas mutaciones  

sin embargo, se considera la posibilidad de casos sin un diagnóstico hasta la actualidad. 

 

Los sangrados más frecuentes son los moretones que se forman con facilidad, el sangrado 

de la mucosa oral y nasal y el sangrado a las articulaciones. Este último es importante debido 

a que si los sangrados son consecutivos, con el paso del tiempo, pueden llegar a dañar la 

articulación afectada y derivar a una discapacidad.  

 

Las mujeres portadoras de hemofilia y las mujeres con EvW pueden experimentar 

sangrados menstruales abundantes y sangrados después del parto debido a la enfermedad. 

 

Los pacientes pueden desarrollar comorbilidades que no necesariamente se relacionan a 

la enfermedad, las mismas que pueden tener una prevalencia similar a la población en 

general. 

 

Entre las complicaciones por la enfermedad, la infección trasmitida por sangre en pocos 

casos fue el VHC y los inhibidores que son la mayor complicación en pacientes con 

hemofilia, que aunque sea un porcentaje pequeño, se le debe dar importancia debido a que 

se relaciona al tratamiento que lleva el paciente . En el caso de la artropatía, estuvo presente 

en la mayoría de los pacientes con hemofilia y podrían ser la causa de la discapacidad física 

a largo plazo. 
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 Los pacientes logran reconocer las pruebas principales para el diagnóstico de la enfermedad, 

considerando su utilidad en familiares que aún no han sido diagnosticados o también como 

ayuda para una planificación familiar, de igual manera las pruebas de seguimiento, en el 

caso de que los pacientes requieran procedimientos invasivos y para el monitoreo adecuado 

de dosis de tratamiento y la aparición de inhibidores. 

 

Los tipos de tratamientos utilizados en estas coagulopatías están destinados a controlar 

cuadros hemorrágicos, sin embargo, también existe la posibilidad de evitar dichas 

hemorragias mediante el uso de profilaxis con el fin de evitar complicaciones a largo plazo.    
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RECOMENDACIONES 

 

 El presente estudio abarca varios aspectos de la vida de personas con hemofilia y 

enfermedad de von Willebrand, lo que puede sugerir temas para investigaciones a futuro en 

los que se llegue investigar más a fondo. 

 

Se recomienda que en el Ecuador existan censos para tener una estadística clara de las 

personas que tienen hemofilia congénita y enfermedad de von Willebrand, para que de esta 

forma mejore la calidad de atención y por ende la calidad de vida mediante una adecuada 

planificación. 

 

En Ecuador deberían existir centros especializados en hemofilia congénita y enfermedad de 

von Willebrand que garanticen el acceso a médicos especializados y a los servicios 

adecuados de laboratorio clínico. 
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ANEXOS 

 

Anexo 1. Solicitud de permiso para la recolección de la investigación en la FUNDHEC 
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Anexo 2. Carta de intención por parte de la FUNDHEC  
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Anexo 3. Aprobación del protocolo por el CEISH 
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Anexo 4. Encuesta
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Anexo 5. Consentimiento y asentimiento informado 

 

CONSENTIMIENTO INFORMADO 

 

PARTE I: Información para el participante o representante legal   

 

Título de la investigación: “Caracterización de la población con hemofilia y von 

Willebrand congénitas inscritos en la Fundación Hemofílica Ecuatoriana, 2022”  

 

Investigadoras principales: Camila Delgado y Karen Nenger  

 

Establecimiento donde se realizará la investigación: Fundación Hemofílica Ecuatoriana 

(FUNDHEC) y Pontificia Universidad Católica del Ecuador (PUCE)  

 

Evaluado y aprobado por:  Comité de Ética de Investigación en Seres Humanos de la 

PUCE. 

 

Introducción: La hemofilia A, hemofilia B y la Enfermedad de von Willebrand son 

patologías con deficiencia o alteración de ciertas proteínas que favorecen la coagulación. La 

FUNDHEC no cuenta con datos sobre la caracterización o información actual de estas 

enfermedades, por ello esta investigación ha sido presentada a las autoridades de la 

fundación para actualizar sus datos y realizar una caracterización de estas enfermedades a 

nivel nacional. 

 

Propósito del estudio: El objetivo del estudio es caracterizar a la población con hemofilia 

y Enfermedad de von Willebrand inscritos en la FUNDHEC entre un año a 65 años con el 

fin de conocer su calidad de vida. No deberán llenar la encuesta personas con hemofilia 

adquirida, Enfermedad de von Willebrand adquirida y personas con discapacidad intelectual. 

 

Procedimientos: Usted llenará una encuesta de carácter confidencial y totalmente anónima 

que consta de 28 preguntas de opción múltiple. Luego se procederá a realizar una valoración 

estadística con los resultados. Una vez que se termine el proceso de investigación los 
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resultados serán entregados a la FUNDHEC quienes son los encargados de velar a nivel 

nacional por sus intereses. 

 

Riesgos y beneficios: No existe ningún riesgo anticipado asociado a participar en este 

estudio, más allá de aquellos relacionados con ver una pantalla de computador durante 15 

minutos y contestar un cuestionario sobre la información que verá en pantalla. Algunas 

preguntas pueden llegar a ser incómodas o muy personales. Mediante su participación, 

contribuirá al conocimiento general sobre la actualidad de estas enfermedades. 

 

Costos y compensación: Ninguna 

 

Confidencialidad de datos: Su información será confidencial y solo serán usados en esta 

investigación. Al ser una encuesta anónima su identidad nunca será revelada, no se solicitará 

ningún dato como nombre, correo electrónico, teléfono o dirección domiciliaria que permita 

identificarlo después de culminada la encuesta.  Los datos serán resguardados en un archivo 

digital al que solo tendrán un acceso con clave las investigadoras, quienes han firmado un 

acuerdo de confidencialidad.  

 

Derechos y opciones del participante: Su participación es completamente voluntaria. Se 

puede retirar del estudio en el momento que estime conveniente, para ello, basta que cierre 

o abandone la página web con el cuestionario o comunique su decisión a las investigadoras. 

 

Información de contacto: Si usted requiere información adicional, comunicarse con las 

investigadoras principales Keila Camila Delgado Pérez (0999713308/ 

kdelgado113@puce.edu.ec) y Karen Dayanna Nenger Vélez (0991138913/ 

knenger405@puce.edu.ec), o con el Dr. Iván Dueñas Espín, presidente del Comité de Ética 

de la Investigación en Seres Humanos, Pontificia Universidad Católica del Ecuador, Av. 12 

de Octubre 1076 y Roca, Quito, edificio administrativo, piso 3, oficina 327, teléfono 

2991700 – ext. 2917, igduenase@puce.edu.ec 
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PARTE II: Consentimiento informado 

 

Yo, como participante/representante legal declaro que he leído o se me ha leído toda la 

información proporcionada sobre la investigación. He tenido la oportunidad de contactarme 

con las investigadoras para solventar mis dudas. He comprendido que no hay riesgos. 

Consiento voluntariamente mi participación y entiendo que tengo derecho a retirarme de la 

investigación en cualquier momento, aún a pesar de haber aceptado previamente mi 

participación, puedo revocar mi autorización con la consecuente eliminación de mis datos 

sin ninguna penalidad. 

   

Fecha:   

 

Nombre y apellido del participante o representante legal: 

 

Firma o huella del participante o representante legal:  

 

 

 

 

_____________________________________ 
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ASENTIMIENTO INFORMADO PARA MENORES DE EDAD 

    

PARTE I: Información para menores de edad   

 

Título de la investigación:  Caracterización de la población con hemofilia y von Willebrand 

congénitas inscritos en la Fundación Hemofílica Ecuatoriana, 2022”  

 

Investigadoras principales: Camila Delgado y Karen Nenger  

 

Evaluado y aprobado por:  Comité de Ética De Investigación en Seres Humanos de la 

PUCE. 

 

Introducción: La hemofilia A, hemofilia B y la Enfermedad de von Willebrand son 

patologías con deficiencia o alteración de ciertas proteínas que favorecen la coagulación. La 

FUNDHEC no cuenta con datos sobre la caracterización o información actual de estas 

enfermedades, por ello esta investigación ha sido presentada a las autoridades de la 

fundación para actualizar sus datos y realizar una caracterización de estas enfermedades a 

nivel nacional. 

 

Propósito del estudio: El objetivo del estudio es caracterizar a la población con hemofilia 

y Enfermedad de von Willebrand inscritos en la FUNDHEC. Los participantes serán 

personas con estas enfermedades inscritas en la FUNDHEC entre un año a 65 años con el 

fin de conocer su calidad de vida. No deberán llenar la encuesta personas con hemofilia 

adquirida y Enfermedad de von Willebrand adquirida. 

 

Procedimientos: Usted llenará una encuesta de carácter confidencial que consta de 28 

preguntas de opción múltiple. Luego se procederá a realizar una valoración estadística con 

los resultados. Una vez que se termine el proceso de investigación los resultados serán 

entregados a la FUNDHEC quienes son los encargados de velar a nivel nacional por sus 

intereses. 

 



89 

 

Riesgos y beneficios: No existe ningún riesgo anticipado asociado a participar en este 

estudio.   Algunas preguntas pueden llegar a ser incómodas o muy personales. Mediante su 

participación, contribuirá al conocimiento general sobre la actualidad de estas enfermedades. 

 

Riesgos y beneficios: No existe ningún riesgo anticipado asociado a participar en este 

estudio, más allá de aquellos relacionados con ver una pantalla de computador durante 15 

minutos y contestar un cuestionario sobre la información que verá en pantalla. Algunas 

preguntas pueden llegar a ser incómodas o muy personales. Mediante su participación, 

contribuirá al conocimiento general sobre la actualidad de estas enfermedades. 

 

Costos y compensación: Ninguna 

 

Confidencialidad de datos: Su información será confidencial y solo serán usados en esta 

investigación. Al ser una encuesta anónima su identidad nunca será revelada, no se solicitará 

ningún dato como nombre, correo electrónico, teléfono o dirección domiciliaria que permita 

identificarlo después de culminada la encuesta.  Los datos serán resguardados en un archivo 

digital al que solo tendrán un acceso con clave las investigadoras, quienes han firmado un 

acuerdo de confidencialidad. 

    

Derechos y opciones del participante: Su participación es voluntaria, sin embargo, puede 

retirarse en cualquier momento de la investigación informando a las investigadoras y sus 

datos serán eliminados. 

Información de contacto: Si usted requiere información adicional, comunicarse con las 

investigadoras principales Keila Camila Delgado Pérez (0999713308/ 

kdelgado113@puce.edu.ec) y Karen Dayanna Nenger Vélez (0991138913/ 

knenger405@puce.edu.ec), o con el Dr. Iván Dueñas Espín, presidente del Comité de Ética 

de la Investigación en Seres Humanos, Pontificia Universidad Católica del Ecuador, Av. 12 

de Octubre 1076 y Roca, Quito, edificio administrativo, piso 3, oficina 327, teléfono 

2991700 – ext. 2917, igduenase@puce.edu.ec. 
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PARTE II: Asentimiento informado para menores de edad 

 

Yo, como participante/representante legal declaro que he leído o se me ha leído toda la 

información proporcionada sobre la investigación. He tenido la oportunidad de contactarme 

con las investigadoras para solventar mis dudas. He comprendido que no hay riesgos. 

Consiento voluntariamente mi participación y entiendo que tengo derecho a retirarme de la 

investigación en cualquier momento, aún a pesar de haber aceptado previamente mi 

participación, puedo revocar mi autorización con la consecuente eliminación de mis datos 

sin ninguna penalidad. 

   

Fecha: 

 

Nombre y apellido del menor de edad: 

 

Firma o huella del menor de edad:  

 

 

 

 

____________________________  
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Anexo 6. Protocolo de bioseguridad para encuestas en modalidad presencial 

 

Medidas de bioseguridad para prevenir el Coronavirus. ¿Cómo utilizar de forma segura 

las mascarillas? 

 

1. Antes de colocarse la mascarilla, lávese correctamente las manos con agua y jabón. 

Adicional colocar desinfectante a base de alcohol. 

2. Colocar la mascarilla cubriendo la boca y nariz. Asegúrese de que no exista espacios entre 

la mascarilla y su cara.  

3. Evitar tocarse la mascarilla durante su uso. En el caso de hacerlo lavarse con anticipación 

las manos con agua y jabón.  

4. Cambiar de mascarilla en el caso de que se humedezca. No reutilizar las mascarillas.  

5. Para retirarse la mascarilla se debe considerar lo siguiente: 

a. Quitarse por detrás sin tocar la parte delantera de la mascarilla 

b. Desechar rápidamente en un recipiente cerrado 

c. Lavar las manos con abundante agua y jabón. Adicional colocar desinfectante a base de 

alcohol. 

 



92 

 

Anexo 7. Escala de Graffar- Melendez para determinar el nivel socioeconómico 

        
Variable Puntaje Item 

Profesión u 

oficio del 

jefe o jefa 

del hogar 

1 Profesión universitaria 

2 Profesión técnica superior o medianos comerciantes 

3 Bachiller, empleado sin profesión universitaria, pequeños comerciantes 

4 Trabajador con primaria completa 

5 Trabajador con primaria incompleta 

Nivel de 

educación de 

la madre 

1 Universitaria 

2 Secundara completa 

3 Secundaria incompleta 

4 Primaria 

5 Analfabeta 

Ingresos de 

la familia 

1 Seleccione la principal fuente de ingresos de la familia 

2 Honorarios profesionales 

3 Sueldo mensual 

4 Salario semanal, por día o por hora 

5 Subsidio, ayudas o donaciones de entidades públicas o privadas 

Condiciones 

de la 

vivienda 

1 Vivienda en óptimas condiciones sanitarias con lujo y espacios amplios 

2 Vivienda en óptimas condiciones sanitarias sin lujo y espacio suficiente 

3 Vivienda en buenas condiciones sanitarias, pero con espacios reducidos 

4 Vivienda con espacios reducidos y condiciones sanitarias deficientes 

5 Vivienda con condiciones sanitarias altamente inadecuadas 

  
 

Interpretación del puntaje obtenido en la Escala de Graffar: 

  
 

Puntaje Estrato Nivel socioeconómico     

4 a 6 Estrato I Clase alta     

7 a 9 Estrato II Clase media alta     

10 a 12 Estrato III Clase media baja     

13 a 16 Estrato IV Clase obrera     

17 a 20 Estrato V Clase marginal     

 

 

 


