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Introduccioén: la gravedad de la hemofilia se basa en la actividad de factor VIII (FVIII),
existiendo hemofilia grave si la actividad de FVIIl es < 1%, moderada entre 1-5% y
leve si > 5%. Los métodos mas utilizados para determinar la funcion del factor VIl son
el método coagulante en un tiempo (FVIII: C) y el cromogénico (FVIII: Cro). Se han
descrito familias de hemofilicos leves con valores de FVIII: C y FVIII: Cro discrepantes;
esas discrepancias se han relacionado con mutaciones especificas en el gen del FVIII.

Objetivo: investigar la presencia de discrepancias entre FVIII: C y FVIII: Cro en los
pacientes con hemofilia A leve (HAL) de nuestra unidad, y su asociacion con
mutaciones especificas en el gen del FVIII.

Material y método: Se revisaron los valores basales de FVIII: C y FVIII: Cro de los
157 pacientes con HAL de nuestra Unidad. Se midi6 el FVIII: C y FVIII: Cro (Kit FVIII:
C Coamatic — Chromogenix), ambos en coagulémetro BCT (Dade Behring). Se
seleccionaron los pacientes en que la medida de FVIII por una técnica era al menos el
doble que por la otra.

Resultados: Se observaron discrepancias en el valor de FVIII: Cy FVIII: Cro en 24 de
los 157 pacientes incluidos, pertenecientes a 15 familias. Dieciséis pacientes tenian
cifras superiores de FVIII: C, y en 8 el FVIII: Cro estaba mas elevado. En 3 de estos
pacientes se ha detectado una mutacion en el gen del FVIII: Leu1978Phe, Ser1791Pro
y Arg531Cys; las dos primeras son nuevas Yy la tercera estaba previamente descrita.
En el paciente con la mutacion Leu1978Phe, la actividad FVIII: C era de 8,5%, y de
3,7% por FVIII:Cro; el paciente con la mutacion Arg531Cys, el FVIII:C fue de 13% y el
FVIII:Cro de 2%; y el paciente con la mutacién Ser1791Pro tiene cifras de FVIII:C de
19% y FVIII:Cro de 6,8%.

Conclusiones: Determinadas hemofilias podrian pasar desapercibidas si para su
diagnéstico se utiliza sélo un método de determinacién del FVIII: C. Por ello, para su
diagnostico seria recomendable la determinacion del FVIII:C con dos métodos.
Asimismo, en pacientes con historia de sangrado y niveles de FVIII normales, o en el
limite inferior de la normalidad por un unico método, se deberia considerar la
realizacion del FVIII por otra técnica. La clasificacién de la hemofilia puede variar en
funcion de la técnica utilizada. Las dos mutaciones nuevas detectadas en nuestros
pacientes no se habian relacionado hasta el momento con discrepancia funcional.





