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DIAGNOSTICO TEMPRANO DE QUISTE HEMOFILICO. REPORTE DE CASO
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Los trastornos hereditarios de la coagulacion con mayor incidencia en la edad pediatrica son la hemofilia A (deficiencia factor VII), la hemofilia B o
enfermedad de Christmas (deficiencia factor IX) y la enfermedad de Von Willebrand. Siendo la hemofilia una enfermedad de tipo hereditario ligado
al cromosoma X que se manifiesta con ausencia o disminucion de la funcion de los factores de coagulacion (factor VIl y IX) que impide una correcta
hemostasia y consecuentemente hemorragias tanto interna como externas. Existen varias complicaciones causadas por esta patologia siendo la mas
infrecuente el quiste hemofilico. Por este motivo se presenta el caso clinico de un paciente de 14 afios de edad con diagndstico de hemofilia reciente
y a pesar de recibir tratamiento especifico persistio la tumoracion a nivel gemelar izquierdo. EL principal objetivo es dar a conocer la importancia del
diagnastico temprano junto al manejo multidisciplinario.

PALABRAS CLAVE: hemofilia B, hemofilia A, diagndstico.

Abstract

Hereditary haemophilia A (factor VIIl deficiency), hemophilia B or Christmas disease (factor IX deficiency), and Von Willebrand's disease are the most
common inherited disorders of pediatric age. Hemaphilia is an X-linked hereditary disease that manifests itself with absence or decrease in the function
of coagulation factors (factor VIII and IX), which prevents correct hemostasis and consequently internal and external hemorrhages. There are several
complications caused by this pathology being hemophilic cyst the less common. For this reason the clinical case of a 14-year-old patient with a diagnosis
of recent hemophilia is presented and, despite receiving specific treatment, the tumor remained at the left twin level. Our goal is to emphasize on the
importance of early diagnosis along with multidisciplinary management of the disease.

KEYWORDS: hemophilia B, hemophilia A, diagnosis.

DESORDENS hemorragicas hereditarias com incidéncia aumentada em criancas sao a hemofilia A (falta do factor VII), a hemofilia B ou a doenca de
Christmas (deficiéncia do factor IX) e a doenca de Von Willebrand. Sendo a hemofilia uma doenca hereditaria ligada ao cromossoma X que manifesta-se
com auséncia ou diminuigdo da fungao dos factores de coagulacao (factor VIl e IX) que impede a hemostase adequada e consequentemente, sangramento
interno e externo. Existem varias complicacdes causadas por esta patologia sendo o cisto hemofilico o mais incomum. Por esta razao, se apresenta o caso
clinico de um paciente de 14 anos de idade recentemente diagnosticado com hemofilia, e apesar de receber tratamento especifico tem persistido tumor a
nivel gemelar esquerda. Nosso objetivo é divulgar a importancia do diagndstico precoce junto a gestao multidisciplinar.

PALABRAS-CHAVE: hemofilia B, hemofilia A, diagnostico.

RECIBIDO: 12/02/2016 CORRESPONDENCIA: dra_rocio_marin@yahoo.com
ACEPTADO: 21/03/2017



DIAGNGSTICO TEMPRANO DE QUISTE HEMOFILICO. REPORTE DE CASO

INTRODUCCION
La hemofilia es una enfermedad hemorragica
hereditaria caracterizada porla deficiencia funcional
o cuantitativa del factor VIII (hemofilia A) o del
factor IX (hemofilia B) de la coagulacion,'-? esto
debido aun defecto en los genes que se encuentran
localizados en el brazo largo del cromosoma X.23
Alrededor de dos tercios de los pacientes presentan
antecedentes familiares de hemorragias.?45En
la hemofilia A o B los hombres son los principales
afectados y las mujeres son quienes portany
transmiten la enfermedad.!2>

Deacuerdo ala Federacién Mundial de Hemofilia
actualmente existen registrados mds de 150.000
pacientes con hemofilia en 77 paises; sin
embargo, se estima que deben existir 400.000
en todo el mundo.!-2¢ E1 90 % de las personas con
hemofilia A o B severas presentan complicaciones
secundarias a episodios hemorragicos como lo
son los quistes.!-3->7 Hay tres tipos principales de
quistes hemofilicos® que afectan a los musculos
y pueden ser definidos en relacién a su origen y
curso subsiguiente.

Quiste simple, el cual ocurre dentrodela envoltura
dela fasciadel musculo. Quistes que se desarrollan
en musculos con una ancha unién fibrosa al
periostio y que pueden levantar una fina capa
de cortical al interferir el aporte de sangre al
periostio. Pseudotumor que comienza como una
hemorragia subperidstica con despegamiento del
periostio de la corteza, hasta que esto se limita
por la aponeurosis o uniones tendinosas.’

Existen lesiones externas al muasculo que por su
extension dificultan el diagndstico en la evolucién
de complicaciones de la hemofilia, cuando una
articulacion ha presentado episodios reiterados
de hemartrosis y segtin su cronicidad culminan
en artropatia hemofilica.!®

REPORTE DE CASO
Los autores presentan un caso clinico del hospi-
tal del nifio Dr. Francisco de Icaza Bustamante
de Guayaquil. Paciente masculino de 14 afios
de edad que ingresa por cirugia menor el 11 de
abril de 2014 con dolor de gran intensidad, ede-
ma y limitacién de la movilidad de extremidad
inferior izquierda con apariencia de desgaste
fisico, palido, en mal estado general.

Interrogando al familiar indica que hace cuatro
dias, previo al ingreso padecié trauma contuso
por caida desde las gradas de su casa y fue

llevado a personal empirico (sobador) y luego al
hospital. En este centro se realizé radiografia
anteroposterior y lateral de pierna izquierda
que evidencia fractura de meseta tibial, ade-
mas de aumento de tamafio en tejido blando de
extremidad afecta (Figura 1).

Figura 1. Radiografia anteroposterior y lateral de pierna izquierda, muestra
presencia de masa en su segmento superior

Se instaur6 antibidticos por presencia de masa
blanda movil en rodilla izquierda y fue remitido
al servicio de observacién del 4rea clinica de
emergencia, con inmediata transfusion de dos
unidades glébulos rojos concentrados por presentar
anemia severa (hematocrito 15 %, hemoglobina
5 g/dl) y prolongacién de tiempos de coagulacion
(tiempo de protrombina 60 segundos y tiempo
parcial de tromboplastina 106 segundos).

Refieren antecedentes de presunta tuberculosis
pulmonar a los 4 afios de edad sin tratamiento
por ausencia de confirmacién diagnéstica y
aspecto actual se solicita valoracién del servicio
de Infectologia quien ordena baciloscopia en
esputo obteniéndose resultado positivo (+++)
confirmando el diagnéstico de tuberculosis y
recibe tratamiento especifico inmediatamente
dado por primer esquema antifimico por ocho
semanas (INH 5mg/kg/dia - isoniazida 175mg,
RIF 10mg/kg/dia - rifampicina 350mg, PZA
30mg/kg/dia - pirazinamida 1g, EMB 25mg/kg/
dia - etambutol 875mg).

Por presentar signos de sepsis clinica e inesta-
bilidad hemodindmica es derivado al area de
reanimacién en condiciones clinicas graves, con
presencia de hematoma en brazo derecho. A las
pocas horas se observa hematuria macroscépica
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y es valorado por nefrologia indicando que exa-
menes de funcidn renal, se encuentran dentro
de parametros normales para su edad; mientras
traumatologia y cirugia vascular reportan pro-
bable sindrome compartimental y recomiendan
tratamiento expectante por probable caso de
hemofilia en confirmar. La ecografia a nivel
de articulacién de rodilla izquierda muestra
coleccion liquida en tercio proximal, sugestiva
de hemartrosis de evolucién térpida, al mismo
tiempo hematologia envia examenes para
factores de coagulacién por presentar tiempos
de tromboplastina prolongados, presencia de
hematuria macroscdpica, hematomasensitiosde
venopuncion y hemartrosis en rodilla izquierda.

Alossiete dias de suingreso se estabiliza hemodi-
namicamente; es derivado al drea de infectologia
para continuar tratamiento antifimico, sus
resultados de factores de coagulaciéon reportan
déficit de 0.3 % del factor VIII, confirmando
hemofilia tipo A de grado severo. Se inician
administracion de factor VIIIy se observa mejoria
clinica progresiva con disminucién de edema
local, sin embargo, persiste tumoracién a nivel
de gemelos de pierna izquierda (Figura 2).

Figura 2. Imagen de pierna izquierda. Se observa tumoracion a nivel gemelar.

Se solicita nueva valoracién por hematologia
con control ecografico del area de tumoracién
que expresa coleccién liquida de consistencia
mixta con perimetro de aproximadamente
41cm. En tomografia axial computarizada de
pierna izquierda presenta hallazgos de fractura
de meseta tibial no desplazada, hematoma de
tercio superior y disminucién acentuada de la
estructura esponjosa de la epifisis de pierna
izquierda. Motivo por el que el departamento de
Traumatologia indica valoracién por servicio de
Oncologia para descartar proceso maligno.

Alos 37 dias de ingreso hospitalario (tramites de
adquisicion de estudios de imagenesy especiales),
sedescartamasamalignay se confirmadiagndstico
de quiste hemofilico a nivel de zona gemelar
izquierda con presencia de sangre acumulada que
provoca la destruccién 6sea. Serealiza resonancia
magnética nuclear de pierna izquierda y densito-

metria 6sea ensu 67 dia de evolucién, queinforma
presencia de dos colecciones liquidas de paredes
gruesas localizadas en musculos de gemelos en
region posterior y hueco popliteo compatible con
hematomas (Figura 3). Servicio de Traumatologia
indica drenaje, previa estabilizacién de tiempos de
coagulacion y Factor VIII por riesgos de sangrados.
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Figura 3. Resonancia magnética nuclear de pierna izquierda. Se observa dos
colecciones liguidas a nivel gemelar.

Se extiende el alta del servicio de Infectologia por
baciloscopia de esputo seriadas negativas, mientras
el servicio de Hematologia indica suadmisiénalos
79 dias de hospitalizacién; el servicio de Cirugia
Vascularrealiza angiorresonancia magnética de
rodillaizquierda con reconstruccion angiografica
de zona afectada donde se observa en la region
posterior de larodillaizquierda dos formaciones
tumorales encapsuladas de bordes bien definidos
que miden 11x7cm y 4x5cm aproximadamente,
no seidentifican vasos en el interior de la lesién,
confirmandose sus caracteristicas de hematomas.

Se programa para drenaje de hematomas previa
estabilizacion en el aspecto hematolégicorecibiendo
factor VIII, una semana antes, una hora antes y
posterior de cirugia (131 dias desde el ingreso).
En intervencién quirtrgica se drend los quistes
hemofilicos en cantidad de 80cc de sangre sin
complicaciones previas, durante o postoperatorias.
Se observa recuperacion clinica durante los seis
dias posteriores y alta médica a los 137 dias de
hospitalizacién en condiciones clinicas estables,
esto es, en su funcién hematolégica, al recibir
dosis de factor VIII; a nivel infectolégico, con
tratamiento antifimico en su segunda fase por
18 semanas mas (INH 5mg/kg/dia, RIF 10mg/kg/
dia), su control respectivo de baciloscopia negativa,
rehabilitacién segtin citas por resolucién del caso
por apoyo de traumatologia.

DISCUSION
Este trabajo nos dirige a evaluar correctamente
al paciente que cursa con manifestaciones
hemorragicas, masas ocupantes de tejido y
comorbilidades crénicas tipo infecciosa y/o
nutricional, para definir acertadamente en su
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diagnéstico del cual se tomaran decisiones. Los
sintomas dependen en gran parte del grado de
deficiencia del factor de la coagulacién y por esto
se clasifican en: grave <1 %, moderada entre 1y
5%y leve con > 5% de actividad.!>

Muchas veces es dificil realizar el diagnéstico, sin
embargo es posible confirmarlo, incluso a nivel
prenatal por medio de biopsia de vello coriénico
entrelas 9y 11 semanas de gestacién o por medio
de una amniocentesis entrelas 12 y 15 semanas
extrayendo ADN de las células fetales para el
diagnéstico basadoen el ADN segiin las guiasde
esta patologia.>*° El diagnéstico de la hemofilia
es basicamente clinico,* los aspectos clave son la
historia clinica con énfasis en los antecedentes
heredofamiliares y el patron de herencia, la
semiologia dela hemorragia, la exploracion fisica
y los exdmenes de laboratorio tanto de escrutinio
como confirmatorios.3>

Los exdmenes de laboratorio que se recomiendan
enviar ante su sospecha son la: biometria
hematica completa, tiempo de hemorragia,
tiempo de tromboplastina parcial activada
(TTPa) con correcciones y diluciones, tiempo
de protrombina (TP) y tiempo de trombina (TT).
Su confirmacién diagndstica se realiza con la
determinacién de los factores de coagulacién VIII
coagulante (FVIII: C) o IX coagulante(FIX: O)'4, la
prueba que mejor refleja los FVIIly FIX es el TTPa.
En un paciente tipico el TTPa esta prolongado
y corrige al adicionar plasma normal; el resto
de las pruebas permanecen normales,> como
se efectud en el presente caso clinico. Una vez
realizado el diagnéstico de hemofilia, esnecesario
labisqueda de enfermedades transmitidas por
transfusion a través de pruebas de serologia
viral: virus de la hepatitis C (VHC), hepatitis B
(VHB) y virus de lainmunodeficiencia humana
(VIH)!? aplicado a este caso favorablemente.

El pseudotumor hemofilico es una rara y grave
complicacién de la Hemofilia, constituye 1-2 % de
los casos®11.12, se manifiesta como un hematoma
en diferentes estadios de organizacién y por
hemorragias constantes y recurrentes que afectan
al hueso manifestandose radiograficamente
como lesiones osteoliticas u osteobldsticas®!* no
compatible con este caso. Mientras que el quiste
hemofilico afecta el misculo pero no al hueso,
siendo indolora de lento crecimiento, irregular
que puede comprimir érganos vitales, causar
deformidad en alguna extremidad a simple
vista.®!* Este quiste puede ser una lesién severa,

manifestdndose como un cuadro indistinguible
de tumores malignos osteogénicos y siempre hay
que descartar las neoplasias malignas de hueso
y de tejidos blandos.*1>

El diagnéstico diferencial del pseudotumor
hemofilico es en gran parte académico, ya que su
diagnéstico puede hacerse con confianza cuando
hay hallazgos imagenolégicos caracteristicos
en un paciente con una grave alteracién de la
coagulacién. Sin embargo, hay muchos otros
tumores 6seos malignos que pueden parecerse,
como el fibrosarcoma, el plasmocitoma, el
histiocitoma fibroso maligno, el osteosarcoma
telangiectasico y la enfermedad metastdtica por
tumores primarios derinén, glandula tiroidesy
pulmoén.te

CONCLUSIONES
El diagnéstico de la hemofilia es basicamente
clinico basado en el interrogatorio, los antece-
dentes heredofamiliares, la semiologia de la
hemorragia y la exploracion fisica. Mientras los
examenes de laboratorio, tanto de escrutinio
como confirmatorios son ttiles para validarlo.

El tratamiento multidisciplinario de los pacien-
tes con hemofilia es fundamental, este equipo
deberia estar conformado por el hematélogo,
ortopedista, coordinador de enfermeria, tra-
bajador social y fisioterapeuta; muchas veces
también es importante incluir al nutriélogo,
especialista en enfermedades infecciosas, he-
patdlogo, dentista, terapeuta ocupacional,
especialista en rehabilitacién vocacional,
psicdlogo y asesor en genética, pues la atencién
integral fomenta la salud fisica, psicosocial y
calidad de vida a la vez que disminuye la morbi-
lidad y mortalidad.
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