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En años recientes ha existido un notable progre-
so en el conocimiento científico que ha ubicado al
hombre de ciencia en un lugar histórico único. Dicho
avance científico-tecnológico ha permitido compren-
der y descifrar gran parte del código genético en el
llamado “Proyecto Genoma Humano”. Estos gran-
des logros han establecido la base para las investi-
gaciones de la terapia génica y sus primeros resul-
tados efectivos serán una realidad en poco tiempo.

Así en las diferentes disciplinas de la medicina,
existen avances que han revolucionado conceptos
y teorías.1

En el campo de la hematología, la hemostasia
ha tenido una importante evolución al conocerse
nuevos mecanismos de la interacción plaqueta-
endotelio, en la teoría de activación de la coagula-
ción, así como en la interacción de proteínas
anticoagulantes.

 Sistema de la hemostasia

La hemostasia es un sistema dinámico que
involucra la participación de elementos celulares y
plasmáticos que interaccionan entre sí para man-
tener la sangre fluída dentro de los vasos. El siste-
ma de la hemostasia constituye un mecanismo
muy evolucionado donde participan múltiples mo-
léculas con complejas interacciones que logran un
equilibrio entre las fuerzas pro-trombóticas y las
fuerzas antitrombóticas.

Fases de la hemostasia. La hemostasia se
divide en hemostasia primaria y hemostasia se-
cundaria o coagulación. (Cuadro I)

Hemostasia Primaria. En la hemostasia prima-
ria participan: plaquetas, endotelio y proteínas prin-
cipalmente factor de von Willebrand (FvW),
fibronectina, trombospondina, etc. En caso de existir
una lesión en el vaso sanguíneo, se ponen en juego

una serie de mecanismos, donde interacciona
dinámicamente la plaqueta y el endotelio a través
de glucoreceptores y proteínas, para producir la
obturación de la lesión por medio de un tapón
plaquetario. En el proceso de interacción plaqueta-
endotelio participan varias fases que son:
vasoconstricción, adhesión plaquetaria, activación
plaquetaria, agregación plaquetaria primaria, libe-
ración, agregación plaquetaria secundaria, cohe-
sión y función procoagulante. Cada una de estas
fases involucra mecanismos moleculares comple-
jos dependientes de la plaqueta y del endotelio2.

Actualidades en el diagnóstico y tratamiento de
defectos hereditarios y adquiridos de la hemostasia

Carlos Martínez-Murillo*

Cuadro I. Fases de la hemostasia y elementos
que la integran

Hemostasia primaria Hemostasia secundaria

Endotelio Endotelio
Plaquetas Plaquetas
Proteínas: Proteínas
- Factor von Willebrand - Factor von Willebrand/F.VIII:C
- Fibronectina  - Factores de la Coagulación:
- Osteonectina      I, II, V, VII, IX, X, XI, XII
 - Trombospondina

Monocitos

Hemostasia secundaria. La coagulación consti-
tuye un sístema que forma parte del sístema de la
hemostasia donde participan principalmente los
factores de coagulación, plaquetas, endotelio y
leucocitos, Cuadro I. Esta fase de la hemostasia ha
tenido un notable progreso debido a las modifica-
ciones en las diferentes teorìas de activación de la
coagulación. Recientemente se ha enfatizado el
efecto del factor tisular (FT) en la nueva teoría de
activación de la coagulación denominada “teoría
del factor tisular”, lo que ha proporcionado una
visión coherente del fenómeno de la coagulación in
vivo.3 (Figura 1).
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En esta teoría, el FT adquiere una de las funcio-
nes más importantes de la coagulación, el inicio de
la activación de la coagulación. El FT constituye una
proteína integral de la membrana del endotelio y del
monocito y que bajo la influencia de algunos estímu-
los se expresa y forma un complejo de activación
con F.VII (FT/F.VIIa), este complejo es muy activo y
poderoso, sin embargo, es rápidamente bloqueado
por su inhibidor, el inhibidor del FT (TFPI), lo que
conlleva a una secuencia regulada de activación de
la coagulación que finaliza con la formación del
coágulo insoluble de fibrina4-7. (Figura 2)

Cuadro II. Defectos hereditarios y adquiridos del
sístema de la hemostasia

Hemorragias Trombosis

• Hemostasia Primaria: • Trombofilias Hereditarias
-Púrpura Trombocitopática -Deficiencia de Antitrombina III
-Púrpura Trombocitopénica -Deficiencia de Proteína C
-Enf. Von Willebrand (EvW) -Deficiencia de Proteína S

-Resistencia a la Proteína C
-Activada
-Deficiencia del F.XII
-Deficiencia de Plasminógeno

• Hemostasia Secundaria: • Trombofilias Adquiridas
-Hemofilia A -Hiperhomocistinemia
-Hemofilia B -Anticoagulante Lúpico
-Defectos Raros de la
Coagulación -Daño Enbdotelial
 (ejem: F.VII, F.II, F.V, F.XI,etc) -Estasis Venosa
• Defectos Múltiples
-Coagulación Intravascular Diseminada
-Fibrinólisis Anormal Primaria
-Síndrome de Transfusión Masiva
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Figura 1.  Modelo actual de activación de la coagulación.

Figura 2. Activación de la coagulación sobre la superficie endotelial
con la expresión del factor tisular (FT)

Defectos Hemorrágicos.- Los defectos hemo-
rrágicos hereditarios más frecuentes son la EvW
con un caso por 1000 y la Hemofilia A y B (deficiencia
del F. VIII y F.IX respectivamente) con una incidencia
de 1 en 10, 000 y 1 en 50, 000, sin embargo, también
existen otros defectos poco comunes que afectan la
coagulación como la afibrinogenemia, hipofibrino-
genemia, deficiencias de los factores: V, VII, X, XI y
XIII. Estas deficiencias raras tienen una incidencia
desde 1 caso en 500,000 hasta 1 en 2,000 000, la
excepción es la deficiencia de F.XI, cuya deficiencia
es más frecuente en población judía8.

Los defectos de la hemostasia

La hemostasia funciona debido a la interacción
organizada de células, receptores celulares, y pro-
teínas, si existe algún defecto entre esta serie de
interacciones por influencias intrínsecas o extrín-
secas. Las alteraciones de la hemostasia pueden
dividirse en: defectos hemorrágicos y defectos
trombóticos8, 9. (Cuadro II).

Los defectos hemorrágicos pueden dividirse en
defectos de la hemostasia primaria y defectos de la
hemostasia secundaria, además estos defectos
pueden tener un origen hereditario o adquirido.
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En relación a la EvW y las hemofilia A y B ha
existido un notable progreso en la metodología
empleada para determinar su diagnóstico biológico
y molecular, esto mediante el empleo de técnicas
con mayor sensibilidad y especificidad y con mayor
soporte de la biología molecular.

Además el tratamiento de estos enfermos ha
mejorado considerablemente con la disposición de
concentrados purificados y recombinantes (F.VIII,
F.IX, FvW) y las posibilidades de éxito son mayo-
res, sin olvidar otras alternativas terapéuticas como
la desmopresina (DDAVP) y fibrinas adhesivas

Los defectos hemorrágicos adquiridos más fre-
cuentes son las alteraciones hemostáticas en el
paciente con hepatopatías cuya gravedad va en rela-
ción directa al grado de daño hepático, y en algunos
casos las manifestaciones hemorrágicas pueden
ser catastróficas. Estos defectos representan una
causa frecuente de consulta hematológica debido a
su elevada frecuencia y gravedad hemorrágica.

La coagulación intravascular diseminada es otro
defecto hemostático adquirido definido como, un
síndrome trombohemorrágico caracterizado por una
hiperactivación de la coagulación, consumo de fac-
tores e inhibidores de la coagulación y daño orgáni-
co. Este síndrome es una alteración relativamente
frecuente que se presenta en pacientes en estado
crítico (sepsis, cáncer, quemaduras, hemólisis, etc)
y que requiere de una serie de criterios clínicos y de
laboratorio bien definidos para establecer diagnósti-
co e iniciar tratamiento a la brevedad.

El objetivo de este simposio es presentar las
actualidades en el diagnóstico y tratamiento de las
enfermedades hemorrágicas (EvW, Hemofilia A y
B, alteraciones hemostáticas en hepatopatías y
coagulación intravascular diseminada). que repre-
sentan la mayor parte de los defectos hemorrágicos
en la visión de expertos en la materia.
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