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1 Introducio




A hemofilia € uma doenca hemorragica congénita (hereditaria) caracterizada pela defici-
éncia de uma proteina plasmatica (fator) da coagulagio. Na hemofilia A, ocorre deficién-
cia do fator VIII (FVIII), e na hemofilia B, do fator IX (FIX). Consequentemente, ocorre
uma reducdo da formagio de trombina, fator essencial para a coagulagdo do sangue.
Em ambos os tipos de hemofilia, as caracteristicas de hereditariedade, o quadro clinico
e a classificacdo s3o semelhantes.

A prevaléncia das hemofilias A e B nos diversos grupos étnicos é de aproximadamente
1:10.000 e 1:40.000 a 50.000 nascimentos masculinos, respectivamente.

A hemofilia é uma doenca genética com heranca recessiva ligada ao sexo, resultado
de muta¢des nos genes que codificam os fatores VIII ou IX da coagulagio, ambos lo-
calizados no brago longo do cromossomo X. Em aproximadamente 30% dos casos de
hemofilia, ndo ha relato de casos semelhantes na familia, sendo estes resultantes de
novas muta¢des que podem ocorrer tanto em mulheres quanto em homens.

O diagnostico diferencial entre as hemofilias A e B é realizado mediante a dosagem da
atividade dos fatores VIII e IX da coagulacao, respectivamente. A classifica¢do clinica das
hemofilias é baseada nos niveis plasmaticos de antigeno (Ag) ou de atividade coagulante
(C) do fator deficiente, sendo o nivel normal definido como 1 Ul/ml ou 100%, respec-
tivamente. Segundo consenso da International Society of Thrombosis and Haemostasis,
recomenda-se classificar a hemofilia como grave quando o Ag for < 0,01 UI/mL ou C <
1%; moderada quando o Ag estiver entre 0,01-0,05 UI/mL ou C 1-5%; e leve caso o Ag
esteja entre 0,05 e 0,40 IU/mL ou C > 5 a < 40%.

A magnitude das manifesta¢cdes hemorragicas nas hemofilias varia conforme o grau de
deficiéncia do fator. Assim, em pacientes com as formas graves da doenca, as primeiras
hemorragias geralmente ocorrem antes do segundo ano de vida. As hemorragias ocor-
rem principalmente sob forma de hematomas e hemartroses, sendo esta tltima uma
das manifesta¢des mais caracteristicas da doenca. As hemorragias podem, ainda, ocorrer
sob forma de hematria, epistaxe, melena/hematémese e sangramentos internos para
cavidade abdominal, toracica e retroperitonial, além de hemorragia intracraniana. As
hemartroses, que sdo sangramentos dentro de uma articulagio, afetam mais frequen-
temente o joelho, o cotovelo e o tornozelo. As hemartroses de repeti¢do, quando nio
tratadas, estdo associadas a degeneracdo articular, chamada de artropatia hemofilica,
tendo como consequéncia dor, deformidades articulares e impoténcia funcional grave.

A hemofilia nio tem cura. A base do seu tratamento é a infusao do concentrado do fator
deficiente, que pode ser de origem plasmatica ou recombinante. Uma das complicagdes
mais temiveis dos pacientes com hemofilia refere-se ao desenvolvimento de inibidores,
que sdo anticorpos policlonais da classe IgG direcionados contra os fatores VIII ou IX
infundidos (aloanticorpos). Neste caso, os pacientes acometidos passam a nio responder
a infusio do fator deficiente e apresentam episédios hemorragicos de dificil controle.

A educagio do paciente, de seus familiares e cuidadores é essencial para que os mesmos
adquiram um conhecimento adequado sobre a doenga e possam identificar rapidamente
os sinais e sintomas das hemorragias, para que desta forma possam proceder ao trata-
mento apropriado o mais rapidamente possivel.





