HEMOFILIILE

Definitie :

Hemofiliile A si B sunt cele mai frecvente coagulopatii congenitale severe repr
deficitul de F VIII si F IX din cascada coagularii.

Genele pentru ambii factori sunt localizate pe cromozomul X, sunt afectiuni X-linkat
transmitere recesiv homozigota afectand exclusiv sexul M.

Baietii hemofilicilor sunt sanatosi iar fetele obligator purtatoare.

Ele nu manifesta boala clinic, pot avea concentratii reduse de FVIII si FIX, chiar
usoare de hemoragie.

Hemofilia A este de 5 ori mai frecventa decat hemofilia B.

Clinic cele doua afectiuni nu pot fi diferentiate.



Identificarea se face doar prin masurarea nivelului plasmatic de F defic
Severitatea simptomelor este direct legata de nivelul plasmatic de FVIII s

Forma clinica

Nivelul de factor VIII/IX UI/dI

Tablou clinic

Usoara >5 Sangerari postoperatorii sau dupa traumatisme f
Moderata 5-1 Sangerari dupa traumatisme usoare \
Severa <1 Sangerari spontane




Tablou clinic :

Daca mama este cunoscuta ca purtitoare sau este o familie cu istoric de hemofil
baietii sunt testati la nastere .
Pentru ceilalti pacienti varsta de prezentare depinde de severitatea hemofiliel.
Cel cu hemofilie severa prezinta prima sangerare in jurul varstei de 6 - 9 luni.
Unii pot prezenta hemoragii, cu ocazia unor injectari i.m , interventii chirurgicale sau
diverse traume.
In formele severe de boali sangeririle apar spontan, fara legaturd cu vreun traumatis
Formele medii si usoare au primele sangerari mai tarziu, in functic de concentra
plasmatica a F.
Amigdalectomiile, extractiile dentare sunt ipostazele, cu ocazia carora sunt dg. bai

cu hemofilie usoara sau moderata.



Hemartrozele sunt cea mai comuna manifestare a hemofiliei.

Articulatii afectate in ordinea frecventei: genunchi, coate, glezne, solduri, umer

Hemoragiile apar la nivelul sinovialelor din interiorul cavitatii articulare
afara acestela, daca trauma a produs distrugerea capsulei articulare.

Pacientul resimte aparitia hemoragiel Tnhaintea aparitiei tumefierii si limitar
miscarilor.

Hemoragiile netratate conduc la tensiune intraarticulara, tumefactia si durer

Intensa.



Sangerarea intraarticulara este urmata de 0 reactie Iinflamatorie, vasodilatati
marcata si erodarea cartilajului de catre enzimele leucocitare, hipertrofia sinovialel care
devine friabila.

Atrofia muschilor din jurul articulatiei creeaza probabilitatea aparitiei altor sangerari.

Se creeaza “articulatia tinta”, In final cartilajele se erodeaza complet se dezvolta
osteoartrita secundara.

Pacientii cu hemofilie severa dezvolta artroze degenerative a genunchilor, coatelor
soldurilor, gleznelor, si anchiloze definitive cu grade variabile de handicap locomotor:

Terapia profilactica, administrari 2-3 ori / sapt., Iin copilarie, poate .preven

hemartrozele si permite dezvoltarea aproape normala a acestor copii.



Hematoamele musculare sunt o alta caracteristica a hemofiliel.

Cel mal afectati sunt muschii purtatori de greutate: ileopsoas, gambieri (cvadric
glutei, muschii antebratelor.

Sangerarile sunt insidioase, simptomele aparand mai tarziu.

Daca muschiul este inconjurat de o fascie inflexibila, apare “sindromul
compartiment’si sistarea irigatiei arteriale, ischemia, necroza, fibroza si scurtarea muscular

Sangerarea in muschiul ileopsoas se prezintd ca 0 durere in regiunea inghinala, sa
fosa iliaca, flectarea antalgica a articulatiei soldului si parestezia fetei anterli
coapsel, corespunzator traseului nervului femural compresat de hematom.

Aceasta triada simptomatica se datoreaza compresiei nervului femural, iar flexia c

reduce presiunea din muschi ce se exercita asupra nervulul.



Hemoragiile intracraniene sunt rare, dar severe.

Apar Tn urma traumatismelor, dar pot aparea aparent spontan,de obicel la
nivelul cerebelulut.

Pacientii prezinta ameteala, senzatic de voma, cefalee si pierderea constientei.

Manevrele chirurgicale la pacientii nediagnosticati se pot complica cu aparitia
de hematoame mari, dupa aproximativ 3 - 4 zile.

Dupa extractiile dentare, sangerarile se pot prelungi la 3 - 4 ore, iar uneori

persista zile sau saptamani.



Laborator :

o testele ce evalueaza hemostaza primara sunt in limite normale
o« APTT prelungit, PT si TT normale
o testul de generare a tromboplastinei anormal (TGT):

In hemofilia A, TGT se corecteaza prin adaos de plasma absorbitd no

In hemofilia B, TGT se corecteaza prin adaos de ser normal.

» dozarea FVIII si FIX precizeaza tipul si gradul de severitate al bolii.



Tratamentul se continua pana la sistarea hemoragiel, si pe perioada mobilizarii S
fizioterapiel.
Pacientii cu forme usoare pot beneficiaza de desmopresin (poate creste nivelul
plasmatic de FVIII) evitand administrarea de concentrate de F de coagulare.
Se Impune tratamentul de substitutie cu concentrate de F, preparate din plasma
donorilor sau obtinute prin recombinare genetica.
Factorii derivati din plasma contin predominant FVIII (uneori si FVW) sau FIX, d
contin SI cantitati mici de alte proteine plasmatice inclusiv albumina.
Unii factori recombinati contin proteine umane sau animale, se tinde pentru obtinere

unor factori recombinati absolut puri.



Inhibitorii :

Aproximativ 1/3 din pacientii cu hemofilie severa dezvolta inhibitori, anticorpi IgG
impotriva FVIII, dupa tratamentul de substitutie.
Atc sunt tranzitorii, prezenti la titruri mici si dispar spontan dupa o scurta perioada, altii
sunt prezenti in titruri mari si persista indefinit.
Tratamentul este dificil la pacientii cu titruri mari de Atc, deoarece infuzia de FVIII este
urmata de neutralizarea acestora.
Administrarea de FVII recombinat sau concentrat de protrombina activata, poate fi 0
solutie.
Este posibila inducerea tolerantei imune la pacientii cu inhibitori, prin adminiStrarea
zilnica de doze mari de FVIII, chiar in absenta hemoragiilor, iar inhibitorii<sa devi

nedectabili dupa 6 - 12 luni.



Transmiterea infectiilor prin concentratele de F obtinute din
plasma donorilor

Plasma donorilor este evaluata pentru HIV, VHB, VHC si
atenuata viral fie prin caldura, fie prin folosirea de solventi /
detergenti In cursul procesului tehnologic de purificare.

Unil agenti infectiosi cum sunt parvovirusurile si prionii pot
rezista acestei inactivari ramanand posibila transmiterea acestora prin

transfuzii.



Evolutie si prognostic :

Adminstrarea la timp si corect al tratamentului de susbstitutie s1
evitarea traumatismelor printr - un regim de viata adecvat, conduce la o
speranta de viata a hemofilicilor asemanatoare cu restul populatiei.

Calitatea vietii este dependenta de sechelele artropatice.

Tratamentul de substitutie profilactic in asociere cu tehnici chirurgicale

de corectie sl fiziochinetoterapie pot ameliora mult calitatea vietii.



