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RESUMEN 

La he~ítofilia, es iiata e~tfenítedad congé~tita debida a un gen Irtiltante ligado al 
croirtosonta Xy ,  caracterizada por déficit o arton?talidadfii~tcional bieit del Factor 
V7II:C o IX: C de la coagirlación de la sangre (Ite~ltofilia A o B). 

A ~rtedida qzre se Iza orga~tizado y co~tsolidado el ciridado y trataittie~~to del 
yacie~tte afecto de hemofilia, la ateitción se ha dirigido ltacia la elaboración de 
prograntus de Ntten~e~tción psicológica debido a las características asociadas a esta 
e~tfenítedad, cro~ticidad, dependencia fanítacológica, fa~ítiliary social, alteraciones 
emocio~tales y estigirtas asociados. 

La i~tterveitción psicológica es posible desde el nacintie~tto, fo~~tenta~tdo patro~tes 
de achiación fa~ítiliar co~z lo que se rediiceit akeracio~tes e~ítocionalesy se evitait los 
problentas de sobreprotección o de protección i~tsiificiente qiie se podría~t producir: 
Otro aspecto positivo de la i~ttervención psicológica y qrie ha sido confinnado por 
difere~ttes i~tvestigaciones, se refiere a iiita intporta~tte rediicció~t en el uso de 
conce~ttrados de los factores de coagirlación y co~íto conseciie~lcia un menor coste 
econóntico en el trata~niento de la e~tfenítedad. 

Palabras clave: Hentofilia, gen ntirta~tte, ciwltoson1a X, intervención psicológi- 
ea. 
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SUMMARY 

Haenzophilia, is a congenital disease dlie to a ntutant gene located on tlte X 
chronzosome and, distingiished by deficit or abnon~tali~fnnctioital eitlter tlte Factor 
WII: C or the Factor: C of tlte blood coagilation (lzaentophilia A or B). 

Once tlze cure and treatjnent of tlte affected patieitt becante orga~tized attd 
consolidated, tlte atteittiojt have beeit fociised o11 tlze elaboratioit ofprogranzmes of 
psyclzological inten~entiotz, due to tlte associated clzaracteristics at tltis disease: 
cltroniclily, pphannacological depeitdence, familiar artd social dyertdence, entotio- 
itals alterations and associated stignzas. 

Tlte psychological intenvntioit is possible since tlte birtli, atcoiiragirtg yatltways 
of fuiniliar action to rediice entotioital alterations arid to avoid tlie problents of 
or~erprotectioit or insiificientprotectioit tltat sltoiild appear. Otlterpositive aspect of 
tltepsychological irttervention wlticlt llave been confinlted by differents ittvestigatiorts, 
refers to un iiltportartt rediiction irt tlze iise of conceittrated of coagilation factors artd 
as a conseq~ience a lower eco~toilzical cost in tlze treatrlzent of tlte disease. 

Key words: Haemopltilia, ilziitaitt gene, X c h r o ~ ~ t o s o ~ ~  ie, ysyclt ologica interveit - 
ti011 . 

1. INTRODUCCION 

Se trata de una enfermedad congénita, debida a un gen mutante ligado al 
cromosoma X (figuras 1 y 2) y caracterizada por déficit o anormalidad funcional 
bien del Factor VIII:C o IX: C de la coagulación de la sangre (Hemofilia A o B). 
Su componente clínico fundamental es la facilidad para las hemorragias, destacan- 
do por sus consecuencias y secuelas las intraarticulares, hematomas musculares y 
hemorragias cerebrales. 

Características de la herencia recesiva ligada al cromosoma X 

Los genes ligados al cromosoma X en el varón están presentes en sólo una dosis 
única sin ningún alelo en el varón, de aquí que el trastorno recesivo venga 
expresado con sólo un gen mutante único. La probabilidad de que una hembra 
tenga un par de tales genes recesivos ligados al cromosoma X y expresen el mismo 
trastorno en el varón es muy pequeña. Sus características son: 

a) Con raras excepciones sólo están afectos los varones y la transmisión se 
efectúa a través de hembras heterocigotas no afectadas, portadoras. 
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b) No existe transmisión de varón a varón. S610 si el padre afecto engendra con 
una portadora, puede tener un varón afecto y también hembras afectas. 

FIGURA 1.- Arbol familiar explicativo de la forma tlpica de herencia de las en- 
fermedades ligadas al cromosoma X, caso de la hemofilia. 

Herencia recesiva ligada al cromosoma X 

Hemofilia 

2. INTERVENCION PSICOLOGICA 

! .+. p 1  m .-: Q d 

Dentro del área sanitaria, tiene especial importancia la intervención del 
psicólogo por las características de esta enfermedad. De su intervención se 
derivan limitaciones importantes del gasto económico, además de la prevención de 
alteraciones de la personalidad en este tipo de pacientes (Aznar y cols, 1986). En 
la actualidad, y desde la aparición del SIDA, ante la posibilidad de transmisión de 
este virus a través de plasmas contaminados, este aspecto se hace más necesario 
por los efectos y tensiones emocionales que esta patología genera. En este sentido, 
la acción del psicólogo es de especial importancia para el adecuado desarrollo de 
la personalidad del paciente hemofílico, así como para el correcto funcionamiento 
de las Unidades de Hemofilia. El paciente tiene un conocimiento precoz de los 
problemas derivados de su enfermedad, siendo de conocimiento general la 
importancia que tienen los primeros años de la vida del individuo para el desarrollo 
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de la personalidad. Por otra parte, se sabe por la experiencia clínica que se produce 
un incremento de la frecuencia hemorrágica cuando existen problemas de perso- 
nalidad en el paciente. 

2,l. Justificación de la intervención psicológica 

A medida que se ha organizado y consolidado el cuidado y el tratamiento de la 
hemofilia, la atención se ha dirigido hacia la elaboración de programas psicológi- 
cos. Estos programas constituyen subsistemas organizados para aplicar a los 
problemas mentales y emocionales a largo plazo, así como a la adaptación de los 
hemofílicos (Handfordf y. cols, 1984). 

En una revisión de los trabajos que se remontan a 1964, encontramos pioneros 
como David P. Agle y Ake Mattson (1968) que escribieron sobre la "Atención 
psiquiátrica y social de pacientes con enfermedad hereditaria o hemorragia". Ellos 
señalaron entonces, que durante muchos años, los médicos habían reconocido 
un grupo de enfermedades psicofisiológicas, en las que parecía que los facto- 
res emocionales jugaban un papel importante en la etiología y producción de 
exacerbaciones. Se reconoció que un conocimiento de los factores psicológicos era 
de gran importancia para el tratamiento satisfactorio. Siendo la hemofilia y 
otras coagulopatías crónicas ejemplos típicos de tales enfermedades psicofisioló- 
gicas. 

Como parte de la atencióngeneral, aparte del tratamiento médico, se deben de 
dirigir esfuerzos a conseguir una adaptación mental satisfactoria del enfermo, 
tanto a las tensiones específicas producidas por la enfermedad, como a la situación 
total de la vida del paciente. La conclusión de estos apuntes pioneros fue que "un 
conocimiento de los factores psicológicos implicados en esta enfermedad, a 
menudo puede dar como resultado del cambio de un efecto potencialmente 
destructor a uno constructivo". En  el mismo sentido informaron otros investigado- 
res a lo largo de los años (Gross y Mattsson, 1966; Behar y Spencer, 1969; 
Garlinghouse y Sharpe, 1968). Otros estudios, en particular los de Steinhausen 
(1975,1976), confirmaron que, tanto en los hemofílicos adultos como en los niños, 
hay pruebas importantes de tensión emocional que se presenta en forma de 
trastornos psicológicos, así como en otros factores sociales como timidez y 
disminución de los sentimientos de masculinidad y sociabilidad. Handford y 
cols. (1980) han observado que la reducción en el uso de concentrados de los 
factores de coagulación tiene una significativa correlación con la intervención 
psicológica. 

La intervención psicológica, es posible desde el nacimiento, reduciendo así la 
ansiedad y proporcionando asistencia a los problemas en las relaciones familiares 
(Aznar y Hurtado, 1986). Los indicios de sobreprotección o protección insuficiente 
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pueden detectarse muy pronto y tratarlos dentro del programa psicológico; 
reduciendo así los niveles de ansiedad y fomentando patrones de actuación dentro 
del contexto familiar. 

Se han identificado tres clases de trastornos mentales en los pacientes hemo- 
fílicos. Uno es la depresiórr rílayor y la depresióil crd~lica reactiva, que aparece como 
resultado directo de la reacción emocional a las limitaciones de la enfermedad. Por 
otro lado, se dispone cada vez de más pruebas de que lapsicosis ~na~riaco-depresiva 
tiene un componente genético de naturaleza ligada al sexo, por lo que no es 
infrecuente, si la madre portadora ha tenido este trastorno, encontrar que se 
presenta en la descendencia hemofííica. Un tercer grupo de pacientes pueden 
mostrar diversas formas de si~rdro~tles cerebrales orgánicos. Además hay un gran 
grupo de pacientes que abusan de los medicamentos, ya sean relacionados con la 
depresión crónica, con el dolor crónico o con ambos, produciéndose adicción. 

22.  Modelo de intervención. Programa psicoterapéutico 

A. Proceso de evaluación 

* Identificar las conductas que integran el problema. 
* Establecer los objetivos de la intervención. 
'' Selección de técnicas terapéuticas más apropiadas a cada caso. 
* Valorar resultados de la intervención. 

B. Técnicas de intervención 

:' Terapia educativa. 
'Terapia para la reducción de la Ansiedad y el Estrés. 
:' Terapia adecuada para el tratamientode las Neurosis (Fobias, obsesiones, 

miedo a los síntomas). 
* Terapia cognitiva de la depresión. 
* Tratamiento de los excesos o déficits conductuales. 
* Habilidades sociales. 
* Entrenamiento en asertividad. 
* Entrenamiento en identificación y resolución de problemas. 
'Técnicas de autocontrol. 
'Tntrenamiento en estrategia de afrontamiento a la seropositividad al VIH. 
'Verapia de pareja y sexual. 
'Tratamiento de las alteraciones de la conducta, de las emociones y de la 

personalidad en general. 
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FIGURA 2.- Ideograma de bandas del cromosoma X. Localización conocida de 
los genes responsables de la producción de la enfermedad hemofílica, tantoen su 
forma A como en la B. 

1 >Choñdrodyspl~as;a punctata, X linked . 
X-linked ichthyoris 
Placental steroid sulfatm def ic~ency 

Chronic granulomatous disoase 
M c L d  syndrome -? 
Ocular albinism (2 types) 

3. CONCLUSION 

- 
Mental ietardation with rneero&chdivn e 

Adrenoleukodystrophy 
Hotnophilia A 

Dentro de un tratamiento integral de estos pacientes se encuentra la interven- 
ción psicológica, ya que aparte de los problemas propios de la enfermedad, tienen 
una serie de desórdenes psicofisiológicos, en los que los factores emocionales son 
importantes en la etiología y producción de exacerbaciones (Hurtado, 1987). 
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