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Introduccion. La enfermedad de Von Willebrand es el trastorno de la coagulacion mas frecuente, las manifesta-
ciones clinicas son variables, la mayoria de las veces leves-moderadas.

Objetivo. Describir las caracteristicas clinicas y de laboratorio de <18 afos con diagnéstico de VWB en un cen-
tro de referencia.

Método. Se realizo un estudio de serie de casos con recoleccién retrospectiva de datos, se definié caso como
paciente con clinica y resultados de laboratorio de VWB (TPT, factor VIII, antigeno de VW, cofactor de ristocetina
y curvas de agregacion plaquetaria).

Resultados. Se analizaron los datos de 32 pacientes, el 59,3% masculinos, con un promedio de edad de 9,3
anos (DE: 5,01). Las manifestaciones de sangrado fueron epistaxis (16/25), gingivorragia (8/25), menorragia
(5/25). El 85% de los pacientes tenian el TPT prolongado, se encontraron 12/32 con tipo | (deficiencia de anti-
geno de Von Willebrand), 18/32 tipo 2 (alteracion funcional de Von Willebrand) y 2/32 tipo Il (ausencia de an-
tigeno de Von Willebrand). El tratamiento que con mayor frecuencia requirieron los pacientes fue concentrado
de factor VIII/VW derivado plasmatico (11/13) y desmopresina (2/13). Catorce pacientes tienen antecedentes en
la familia de trastorno de la coagulacion.

Conclusiones. Se encontré un porcentaje mayor de pacientes con EVW tipo 2, no es clara la razén. Es necesario

considerar el diagndstico de VWB en los pacientes con manifestaciones hemorréagicas.
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Introduccion. La hemofilia A es una enfermedad recesiva ligada al
cromosoma X, que presenta una incidencia de 1 en 5.000-10.000
varones, lo que la convierte en uno de los desérdenes mas comunes
de la hemostasia. La inversién del intrén 22 se considera la alteraciéon
mas frecuente, con una prevalencia del 45% al 50%, seguida de la
inversion en el intrén 1, con una prevalencia del 0,3% al 5% de los
pacientes con fenotipo severo.

Objetivo. Estudiar la inversion de los intrones 1y 22 (INV1, INV22)
del gen del factor VIIl de la coagulaciéon, mediante técnicas de LD
PCR, en un grupo de pacientes pediatricos con diagnéstico de he-
mofilia A que asisten al servicio de hematologia de diferentes IPS en
Bogotd, D.C. (Colombia).

Material y métodos. Estudio no experimental, descriptivo,
transversal.

Resultados. En el presente estudio se analizd por primera vez la fre-
cuencia de las dos mutaciones mas frecuentes en hemofilia A severa
en una cohorte de 30 pacientes pediatricos colombianos. Se detecto
la INV22 en el 40% y la INV1 en el 10% de la poblacién estudiada.
En los pacientes en quienes se detect6 la INV22, el 33% han desa-
rrollado inhibidores.

Conclusiones. El hallazgo de la frecuencia de la INV22 es similar
a los reportados por la literatura en otros grupos de poblacién con
diagndstico de hemofilia A severa.
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