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Hemofilia

La hemofilia es una enfermedad genética que impide la buena coagulacién de la sangre. En los
individuos afectados el gen que produce un factor de coagulacion esta ausente y por ello cualquier
herida o golpe trivial puede resultar mortal, pues al no producirse la coagulacién, la sangre fluye
hasta producir la muerte; por razones obvias, la hemofilia siempre ha sido 100% letal en mujeres,
aunque algunos hombres llegaban a superar los veinte afos. En la primera mitad del siglo XX, la
mortalidad se redujo gracias a las transfusiones. Actualmente, se puede suministrar a estos
pacientes el factor de coagulacién obtenido por sintesis y mediante ingenieria genética. La
hemofilia ocurre en uno de cada 10.000 varones recién nacidos.

Como estos genes se encuentran en el cromosoma X, las mujeres pueden ser homocigéticas (con
hemofilia) o heterocigéticas (normal portadora), mientras que los hombres (sélo tienen un
cromosoma X) son hemicigoticos (pueden ser sanos o con hemofilia) y a diferencia de las
mujeres no hay portadores.

Ejemplo de la hemofilia: La hemofilia viene determinada por un alelo recesivo h frente al h*
normal.

Los
hombres Xh*Y = normales Xh Y = hemofilicos
pueden ser

Las mujeres -
Xh*Xh* - normales Xh*Xh - portadora XhXh - hemofilicas
pueden ser

Las mujeres portadoras cuando se cruzan con un hombre normal pueden dar hijos varones
hemofilicos como a continuacidn se muestra:
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Genotipo: Mujer portadora X Hombre normal
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Genotipo Fenotipo

% Xh* Xh* Mujer normal

% Xh*Xh Mujer portadora
% Xh*Y Hombre normal
%“XhyY Hombre hemofilico
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