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RESUMO

Genética e ainda sem cura, a hemofilia € uma doenca caracterizada pela falta de
capacidade de coagular o sangue, necessaria para interromper as hemorragias e
sangramentos. As Hemofilias se expresséo de duas formas: a hemofilia A, devido
uma deficiéncia no fator VIII, e a hemofilia B, no fator IX. Devido a incapacidade de
coagulacao geram uma série de hemorragias, que acarreta eventualmente a morte.
As primeiras referéncias sobre hemofilia humana sao do século Il d.C, descritas nos
escritos judaicos. Em 1803, o Dr. J.C Otto descreve um disturbio hemorragico em
diversas familias, onde apenas os homens eram afetados, e a transmissdo ocorria
através de mulheres ndo afetadas. Hemorrafilia, “Tendéncia a hemorragia” foi
proposto como o nome da doenga.Entretanto o nome Hemofilia, proposto por Hopff
,em 1828, foi finalmente mantido. A hemofilia mais comum é a hemofilia A, que se
da pelo nivel residual de atividade do fator VIIl, e acomete aproximadamente
1:10.000 nascimentos masculinos. Embora os homens sejam os mais acometidos
pela hemofilia, muitas mulheres tem o diagndstico de disturbio hemorragico. Nas
mulheres a primeira indicacdo de que elas podem ter hemofilia € o aparecimento de
mesntruacbes abundantes. Para mulheres hemofilicas que tem o desejo de
engravidar, o tratamento comeca antes mesmo da concepcao e deve ter total
acompanhamento médico durante toda gestacao, para que seja reduzida as chances
de abortos espontaneos. O diagnostico das hemofilias € laboratorial com base

também no historico familiar e em episodios hemorragicos.

Palavras-chave: Hemofilia; Fator VIII e IX; Coagulacéo.



ABSTRACT

Genetic and still without a cure, hemophilia is a disease characterized by the
lack of ability to clot the blood, necessary to stop bleeding and bleeding. Hemophilia
is expressed in two ways: hemophilia A, due to a deficiency in factor VIII, and
hemophilia B, due to factor IX. Due to the inability to clot, they generate a series of
hemorrhages, which eventually leads to death. The first references to human
hemophilia are from the 3rd century AD, described in Jewish writings. In 1803, Dr.
J.C Otto describes a bleeding disorder in several families, where only males were
affected, and transmission occurred through unaffected females. Hemophilia,
“Tendency to hemorrhage” was proposed as the name of the disease. However, the
name Hemophilia, proposed by Zurich in 1828, was finally retained. The most
common hemophilia is hemophilia A, which is caused by the residual level of factor
VIII activity, and affects approximately 1:10,000 male births. Although it is more that
men are more affected by hemophilia, many women are diagnosed with a bleeding
disorder. In women the first indication that they may have hemophilia is the
appearance of heavy menstruation. For hemophilic women who wish to become
pregnant, treatment begins even before conception and must have full medical
monitoring throughout pregnancy, so that the chances of miscarriages are reduced.
The diagnosis of hemophilia is laboratory based also on family history and bleeding
episodes.

Keywords: Hemophilia; Factor VIII and IX; Hemophilic women; Coagulation.
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1 INTRODUCAO

A hemofilia € uma doenca caracterizada pela falta de capacidade de coagular
0 sangue, necessaria para interromper as hemorragias e sangramentos. Existem
dois tipos de hemofilia: a hemofilia tipo A e a do tipo B. A hemofilia A ocorre quando
a pessoa tem deficiéncia do fator VIII e a hemofilia B quando falta o fator IX da
coagulacao, que normalmente estdo presentes no sangue das pessoas e ajudam na
coagulacao do sangue (BRASIL, 2022).

A falta desses fatores ocorre devido a uma mutagdo nos genes responsaveis
pelas suas producdes, que estdo no DNA de cada pessoa, no nucleo das células. A
hemofilia pode ser grave, moderada ou leve. Nos casos graves e moderados, 0s
sinais e sintomas aparecem nos primeiros anos de vida da crianca e 0s
sangramentos mais comuns sao a hemorragia nas articulagdes, aparecimento de
“manchas roxas” no corpo e hematomas (BRASIL, 2022).

Segundo a Associacdo Portuguesa de Hemofilia (2013) os disturbios
hemorragicos leves podem ser clinicamente muito mais significantes nas mulheres.
Os sintomas de um disturbio hemorragico podem incluir menstruacdes abundantes
ou prolongadas, hemorragias nasais recorrentes, hemorragias da boca ou gengivas
e hemorragias do trato digestivo ou urinario; a hemorragia ocorre muitas vezes apos
procedimentos dentarios ou cirurgias e apos lesées. As mulheres com distarbios
hemorragicos graves, tem mais provavelmente hemorragias espontaneas, muitas
vezes nas articulacdes como acontece aos homens com hemofilia grave.

Enquanto aspectos clinicos e bioquimicos da hemofilia A sdo conhecidos ha
décadas, as bases moleculares da doenca somente foram compreendidas a partir
de 1984 apoés a clonagem e caracterizacdo do gene que codifica o fator VIII (F8).
Este gene esta localizado na extremidade do brago longo do cromossomo X (por¢ao
Xg28) e compreende 186.000 pb (pares de bases) distribuidos entre 26 éxons e 25
introns que variam de 69 a 3.106 pb e de 0,2 a 32,4 kb (kilobases, 1.000 pares de
bases), respectivamente. Uma caracteristica importante deste gene € seu baixo
indice de polimorfismo. Os polimorfismos observados neste gene sdo de dois tipos:
SNPs (polimorfismo de unico nucleotideo) e VNTRSs (sequéncias de nimero variavel

repetidas em “tandem”).



Para as portadoras ou possives portadoras € aconselhavel o aconselhamento
genético, preferencialmente antes da gravidez. O aconselhamento genético ira
fornecer-lhe informagcdo que |he permite uma decisdo informada acerca do
planejamento familiar. Quando uma mulher com distlrbio hemorragico ou portadora
fica gravida é essencial que haja uma boa comunicacdo entre o0 obstetra o
especialista de hemofilia e o pediatra para que a gravidez seja segura para a mae e
para o bebé (ASSOCIACAO PORTUGUESA DE HEMOFILIA, 2013).

O diagndstico para hemofilia se baseia no coagulograma com alargamento do
tempo de tromboplastina parcialmete ativada ( TTPa) e tempo de protrombina (TP)
normal € observado na grande maioria das vezes, com excessao de alguns casos
de hemofilia leve, onde o TTPa permanece normal. O diagndstico confirmatorio €
realizado por meio da dosagem da atividade coagulante do fator VIl ou fator 1X
(BRASIL, 2015).

O tratamento de profilaxia (ou seja, de caracter preventivo) consiste no uso
regular de concentrados de fator de coagulacdo a fim de manter os nives de fator
suficientimente elevados, mesmo na ausencia de hemorragias, para previnir 0s
epsodios de sangramentos. No tratamento sob demanda ou epsaédico, o concetrado
de fator de coagulcao deficiénte é administrado somente apds a ocorrencia de um
epsodio hemorragico (BRASIL, 2015).



2 OBJETIVOS

2.1 Objetivo geral

Discorrer a Hemofilia de forma simples, assim como, descrever os cuidados e
a importancia do acompanhamento médico em pacientes hemofilicos.

Ampliar os conhecimentos referente as medidas necessérias pos diagndstico
do paciente.

Mostrar a atuacao do SUS diante do diagndéstico e tratamento aos hemofilicos.

2.2 Objetivo especifico

Discernir os processos de profilaxia em pacientes hemofilicos;
Acrescer os conhecimentos referente a hemofilia,
Explicitar a importancia do acompanhamento médico apos o diagndstico;

Mostrar as formas e tratamentos da hemofilia.
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3 REFERENCIAL TEORICO

3.1 Hemostasia

Segundo DAVIE et al (1991 apud BERGER, Markus, 2014) A hemostasia
representa um complexo, redundante e eficiente mecanismo fisiol6gico de defesa
contra a perda néo controlada de sangue. O estado normal de fluidez do sangue
circulante € mantido pelas propriedades ndo trombogénicas das paredes intactas
das células dos vasos. O dano a esses vasos provoca uma pronta resposta
hemostatica que previne a hemorragia. Tendo em vista a importancia da hemostasia
tanto para processos onde ha a perda descontrolada de sangue quanto para a
progressao de doencas tromboembdlicas.

A coagulacdo € um processo de amplificacdo de uma resposta inicial,
desencadeada por uma via intrinseca ou extrinseca. A via intrinseca €, basicamente,
ligada a ativacdo de enzimas dentro do préprio sangue, e €&, tipicamente,
desencadeada quando ocorre estase sanguinea, ou seja, quando, no local da leséo,
a velocidade do fluxo diminui muito, leva a facilitagcdo de interacdo entre algumas
proteinas, desencadeando a coagulacao e a formacé&o de trombo. Ja a via extrinseca
estd diretamente relacionada a lesdo vascular, e a exposicdo desses fatores
intrinsecos a substancias no intersticio. Independente se o processo de coagulacéo
se da através da via extrinseca ou intrinseca, o resultado sera a ativacdo da enzima
protrombinase, que catalisa a transformacéo de protrombina em trombina FISCHER,
et al 2013).

3.2 Hemofilia

As hemofilias séo distlrbios da coagulacédo que advém da deficiéncia de fator
VIII (hemofilia A) ou de fator IX (hemofilia B) da coagulacéo, devido a mutacdes nos
genes que codificam os fatores VIl ou IX, respectivamente. A prevaléncia estimada
da hemofilia é de aproximadamente um caso em cada 5.000 a 10.000 nascimentos
do sexo masculino para a hemofilia A, e de um caso em cada 30.000 a 40.000

nascimentos do sexo masculino para a hemofilia B. A hemofilia A € mais comum que
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a hemofilia B e representa cerca de 80% dos casos. A gravidade e frequéncia dos
episodios hemorragicos esta relacionado ao nivel residual de atividade de fator VIII
ou IX presente no plasma e este relaciona-se ao tipo de mutagdo associada a doenca
(BRASIL, 2020).

As hemofilias sdo transmitidas quase que exclusivamente a individuos do
sexo masculino por médes portadoras da mutacao (cerca de 70% dos casos). Porém,
em cerca de 30% dos casos, a doencga origina-se a partir de uma mutagcao de novo,
fendmeno que pode ocorrer na mae ou no feto.

Os casos decorrentes de mutacbes de novo sdo chamados de esporadicos,
podendo tratar-se de pacientes isolados (um Unico caso presente), ou a ocorréncia
apenas entre irmaos, ou seja, ausente em geracoes pregressas. Filhas de homem
com hemofilia seréo portadoras obrigatérias. Apesar de muito rara, a hemofilia pode
ocorrer em mulheres, em decorréncia da unido de homem com hemofilia e mulher
portadora (BRASIL, 2020).

3.3 Mulheres hemofilicas

Muitas mulheres com hemofilia podem passar anos sem saber que tém a
doenca. Isso porque 0s sinais e sintomas sao, muitas vezes, mais leves do que nos
homens. A consequéncia é que elas ndo recebem o tratamento para o problema,
gue pode causar sérias complicacdes. Podem ter sangramento menstrual intenso,
com duracdo maior do que sete dias e muitos coagulos. Por conta disso, elas ficam
em risco de desenvolver anemia. Hemorragias apos cirurgia simples,como extracdes
dentarias ou a retirada das amigdalas, e também, cistos ovarianos hemorragicos
(BRASIL,2019)

Durante a gravidez a mulher com hemofilia deve ter acompanhamento médico
frequente para reduzir as chances de abortos espontaneos. E também para
acompanhar os niveis de fatores coagulantes, principalmente quando o final da
gravidez se aproxima. O parto mais indicado é o normal (BRASIL,2019).

Se o0s testes mostrarem que uma mulher provavelmente sofrera de
sangramento durante ou apds o parto, devem ser feitos tratamentos preventivos,
como: desmopressina, antifibrinoliticos, concentrados de VWF e concentrados de

fatores especificos. Deve-se supor, a menos que o teste pré-natal tenha mostrado o
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contrario, que o feto também seja afetado por um distlirbio hemorragico. Como
resultado, o parto deve ser 0 mais suave possivel tanto para a mulher quanto para o
bebé. O parto natural sem o uso de instrumentos é o objetivo de uma mulher com
um distUrbio hemorragico (SOCIEDADE CANADENSE DE HEMOFILIA, 2018).

3.4 Sintomas e diagndéstico da Hemofilia

Segundo a Unidos Pela Hemofilia (2019) Nas mulheres os sintomas
associados a hemofilia podem ser bem mais frequentes, comparativamente com o
gue se verifica nos homens. Os sintomas frequentes incluem: Menstruacdes
abundantes e/ou prolongadas (menorragias), emorragias nasais frequentes,
hemorragias da boca ou gengivas, nédoas negras frequentes, hemorragias do trato
digestivo, hemorragias na urina, hemorragias frequentes apds procedimentos

dentarios ou cirargicos e hemorragias frequentes nas articulagdes

Outros sintomas s&o: hemorragias intra-articulares, luxacdes articulares,
rigidez da articulagdo, hematomas intramusculares que podem causar compressao
de nervos periféricos, hematomas retroperitoneais, hematuria e sangramentos do
trato gastrointestinal. Hematomas orofaringeos também sdo comuns em individuos
hemofilicos, extremamente perigoso para os pacientes, podendo-os levar a morte
por asfixia devido a obstrucéo de vias aéreas. “Pseudotumores” podem vir a ocorrer
em alguns tecidos especificos, como: musculo esquelético, 0ssos longos, dedos das
maos e pés, facilitando a ocorréncia de fraturas ésseas patoldgicas. Hematémese,
expectoracdo com sangue, mudanca na cor das fezes, geralmente torna-se mais
negra. SituacGes de hemorragia também podem vir a ocorrer ja nos primeiros anos
de vida do paciente, com o aparecimento de manchas roxas que se tornam mais
nitidas quando a crian¢ga comeca a se levantar e cair (BRASIL,2021).

O diagnostico de hemofilia é feito através de andalises sanguineas especificas
e direcionadas para o despiste de distarbios hemorragicos. Significa isto, que uma
analise de rotina por si s6 ndo permite o diagnoéstico. Os testes sanguineos vao
avaliar parametros como: tempo de coagulacdo — permite determinar quanto tempo
0 sangue demora a coagular; niveis de fator de coagulacdo — determina a quantidade

dos fatores de coagulagdo no sangue; e presenga ou auséncia do fator de
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coagulacao — permite definir qual o fator de coagulacdo que esta em falta (UNIDOS
PELA HEMOFILIA, 2019).

O diagnostico da doenca deve ser sempre realizado associando-se 0s
aspectos clinicos e os exames laboratoriais. O diagnostico de hemofilia deve ser
pensado sempre que ha historia de sangramento facil e persistente apds pequenas
lesBes, ou espontéaneo, podendo se manifestar na forma de hematomas subcutaneos
nos primeiros anos de vida, ou sangramento no tecido muscular e/ou articular em
meninos acima de dois anos, ou mesmo com histéria de sangramento excessivo

apos procedimentos cirdrgicos ou extracdo dentaria (BRASIL, 2020).

3.5 Profilaxia

O tratamento basico para a hemofilia é a terapia de reposi¢cdo de fator de
coagulacdo. No entanto, o tratamento abrangente para a hemofilia refere-se ao
conjunto de todos os servicos, informacgdes e apoios que devem ser fornecidos a
pessoa com hemofilia e aos seus familiares mais proximos. O tratamento profilatico
tem como objetivo prevenir a ocorréncia de hemorragias. Este tratamento consiste
na administracdo de uma concentracéo de fator de coagulacdo através de uma veia
(administracdo intravenosa). O tratamento personalizado permite determinar a
necessidade de fator de coagulacdo face as caracteristicas individuais de cada
pessoa, como a gravidade da hemofilia, o peso corporal, a adesao a terapéutica, o
estado dos sistemas muscular e articular e a resposta do organismo de cada pessoa
ao fator de coagulacdo (UNIDOS PELA HEMOFILIA 2019).

A imunotolerancia é o tratamento utilizado aos pacientes com hemofilia A
congénita com desenvolvimento de inibidores contra o fator VIIl. Esse tipo de
tratamento oferecido trata-se da infusdo do FVIII trés vezes por semana, em tempo
prolongado. Em até 80% dos casos de pacientes hemofilicos, pode ocorrer a cura
do inibidor 17 (BRASIL,2021).

O tratamento com recombinacdo génica também chamado de "terapia de
reposicao de fatores", o tratamento é constituido de uma mistura dos concentrados
do plasma do doente hemofilico, fabricados por engenharia recombinante, até se
obter um produto final: o fator VIII, que no caso estaria em falta. Junto a isso,
adiciona-se agua, para posteriormente, ser introduzido via endovenosa (BRASIL,
2021).
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3.6 Atuacgao do Biomédico e a interveng¢ao do SUS

Cabe ao profissional biomédico, além de realizar as andlises antes e durante
o tratamento da doenca, visando a identificacdo do estagio da célula que acomete
0 paciente com hemofilia, proporcionar exames laboratoriais e de imagens,
promovendo a salde e umaumento da qualidade de vida do paciente.Além
disso, € imprescindivel proporcionar atendimento humanizado, atuando para que o
paciente tenha um tratamento digno e apropriado, sendo ouvido, respeitado,
compreendido e aconselhado (UNIANDRADE, 2021).

E necessario que todos os hospitais, sejam eles publicos ou privados, tenham
suporte de bancos de sangue. Na rede SUS (Sistema Unico de Salde) os
Hemocentros sdo essenciais para o atendimento a pacientes com hemofilia
(UNIANDRADE, 2021).

No Brasil, o tratamento das hemofilias é feito quase que exclusivamente pelo
Sistema Unico de Saude (SUS), que oferece uma linha de cuidado e prevencio de
complicacbes, em diversas modalidades, assim como diagndéstico correto e
atendimento multidisciplinar especializado a todos os pacientes e familiares
(UNASUS, 2022).

4 METODOLOGIA

Para desenvolver o presente trabalho, foram realizadas revisdes bibliograficas
com maior prevaléncia sobre 0 assunto. A pesquisa foi realizada através de revisdes
de plataformas em sites como: Scientific Electronic Library Online (SciELO), Google
Académico, PubMed, Biblioteca Virtual de Saude (BVS), ademais, a utilizacdo de
livros que abordavam com relevancia a hemofilia e profilaxia na gestacéo, entre os
anos de 2013 a 2022, e nos idiomas portugués, espanhol e inglés. Utilizando as
seguintes palavras chaves: hemofilia, fator VIII e IX, gestantes hemofilicas,
diagndstico para hemofilia, cuidados com pessoas hemofilicas e principalmente

gestantes.
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Com o estudo iniciado em fevereiro de 2022, utilizou-se como critérios de
inclusédo sites e artigos com abordagem sobre o que € Hemofilia, como diagndstico
e as principais profilaxias para mulheres hemofilicas, e critério de excluséo artigos

gue ndo estavam em concordancia com o tema.

5 RESULTADOS

Foram encontrados 508 artigos relacionados com o tema nas bibliotecas
virtuais, sendo 245 no Scielo e 263 na PubMed. Com palavras chaves como:
coagulacao, hemofilia, fator VIII e fator IX. Dentre estes, 210 foram excluidos apés a
primeira avaliacdo em relacdo ao titulo por ndo apresentar concordancia com o
objetivo do estudo. Na etapa da avaliacdo seguinte, em que foi realizada a leitura
dos resumos dos textos, e 140 se apresentavam incompletos. Apoés a leitura rapida
dos textos, foram excluidos 137 artigos por ndo apresentavam associacao ou relacédo

com o objeto da pesquisa.
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Os demais artigos foram selecionados para avaliagdo a partir da leitura do

texto completo, por fim foram selecionados ao total 21 artigos para inclusao desta

revisdo de literatura, (Tabela 1).

Tabela 1: Artigos selecionados para reviséo de literatura.

Autor/ano Titulo Objetivo Metodologia Resultados
Feij6 et al Adaptando para  Compreender a Estudo Hemofilia e as
(con)viver: experiéncia de qualitativo categorias
2021 experiéncia de homens em Conhecendo a si e
homef‘.s com a relacdo ao a doenga: sabendo
hemofilia no sul . .
do Brasil processo de lidar, Ajustando a
viver com a vida: cuidando de
hemofilia. si e Acostumando-
se com a doenga:
sendo quase
normal.
Sayago; O acesso global Analisar a Revisao de Demonstrou-se um
Floréncio e nacional ao Bioética Critica, literatura quadro marcado
tratamento da modelo teérico por extremas
2020 hem9f|l|a: baseado na disparidades de
reflexdes da . ~ .
bioética critica artlc.ulagaq da acesso em nivel
sobre exclusdo  Teoria Critica c tanto global quanto
em saude nacional, cujas
causas estéao
diretamente
relacionadas com a
formacdo histérica
Fischer et Profilaxia de Comparar os Estudo A importancia da
al, dose custos entre qualitativo profilxaxia em
intermediaria tratamento portadores de
2013 versus alta d_o_se profilaxia de hemofilia
para hemofilia hemofilia
grave:
comparando
resultados e
custos desde a
década de 1970
Liew et al, Muitos produtos Como ter a Revisao de Os farmacos FVII
2017 de fator VI melhor literatura S&o ainda mais
disponiveisno  gpordagem para seguros e podem
Iratamento da tratamento oferecer o

hemofilia A: um

potencial de
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constrangimento

biolégico com o

diminuicdo da

de riquezas? fator VIII imunogenicidade
Thorat et al, Hemophilia Revisar Revisao E notavel como a
2018 Burden of sistematicamente  sistematica diferencéo em
Disease: A a literatura da tratamento e
Sy§temat|c CUA sobre profilaxia e a
Review of the o
Cost-Utility tratamentos de diminuicéo do
Literature for hemofilia e custo-beneficio
Hemophilia demonstrar os
desafios na
producéo de
evidéncias de
custo-utilidade
em comparacgao
com outras
doencas raras.
Oliveira et Hemophilia: Levantar A Hemofilia é
al, 2022 Pathophysiology informacgodes _Revis,é_o uma doencga
and Diagnosis sobre a sistematica hereditaria
hemofilia, recessiva ligada ao
discorrendo Cromossomo X que
sobre a doenca o portador ndo
desde o seu apresenta ou ha
desenvolvimento producao
até seu imperfeita do
diagnéstico fator VIl ou o fator
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De acordo com as pesquisa realizadas foi possivel montar uma tabela
apresentada abaixo com Ranking Mundial de Hemofilia em que o Brasil aparece em
4° Jugar, em India, Estados unidos e China lideram rescpectivamente em primeiro,
segundo e terceiro lugar. No Brasil existe a estimativa de 85% a 90% portadores de
hemofilia sédo considerads pessoas de em situacao de vulnerabilidade social. E tal
fato pode justificar o quarto lugar com 13.000 individuos portadores.

Em virtude da caréncia econémica o tratamento € prejudicado, uma vez que
h& dificuldade de transporte aos servicos de saude especializados, altas taxas de
desisténcia escolar, desemprego ocasionado por sintomas da doenga que na maioria
da vezes sao cronicos e intermitentes. Na tabela 2 apresentada abaixo, de acordo
com Saryago;Lorenzo (2020) ao cruzar os dados de casos de hemofilia com os
dados de probreza e raca no Brasil, € possivél concluir que a maior parte da
populacédo hemofilica é negra.

Tabela 2 Ranking Mundial de Hemofilia

PAISES VALOR APROXIMADO
INDIA 18.000
ESTADOS UNIDOS 14.000
CHINA 14.000
BRASIL 13.000

Fonte: UNASUS

5.1Tipos de hemofilia
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No Brasil os numeros sdo alarmantes e discrepantes entre hemofilia A
hemofilia B, respectivamente corresponde a uma porcentagem de 84% e 16%, e por
auséncia do fator VIII e a segunda por deficiencia do fator 1X, como mostra a tabela
03 . De acordo com o fator deficitario a hemofilia pode ser classificada em grave,
moderada e leve como demostrado na tabela 04.

Autores como Fisher, et al (2019) apontam que as maiores dificuldades para
manutencado de um tratameanto continuo e regular por ser uma medicacao de alto
custo da profilaxia. Assim, o0 alto custo do fator utilizado na prevencao esta asociado
a monopolio da producdo do concentrado de fator em apenas 12 empresas no
mundo que lideram o rankig de fator VIII, considerando o plasma e o recombinante.
As empresas estao localizadas em nove paises dentre eles estados Unidos, Australia
e Canada.

A prevalencia de hemofilia no Brasil acompanha numeros altos, com a
propor¢cdo de 1 para cada 5000 a 10000 nascimentos, principalmente do sexo
masculino que é mais propenso ao tipo A. O tipo B alcanca em torno de 3000 a 4000
nascimentos, dados do ministerio da saude. Para Saryago;Lorenzo os dois tipos de
hemofilia apresentam caracteristica e sintomatologias clinicas e genéticas com 0s
mesmos padrdes, variando apenas de acordo com os niveis do fator em quest&o. E
estimado que hemofilia atinja em torno de 10.000 homens por ano no mundo, e a

proporcao da hemofilia A para hemofilia B é de 5:1.

Tabela 3 Atividade de coagulacdo, seus sintomas e diagnostico em estado leve,

moderado e grave em ambas hemofilias.

LEVE MODERADO GRAVE

ATIVIDADE DE De 5 a 25% do Menordelab5% donormal Menor que 1% do
COAGULACAO normal normal.

Sangra mais que o Apresentam poucos Ocorre episodios
SINTOMAS esperado ap0s episédios de hemorragias graves de

cirurgia, extracdbes ndo provocadas, mas em hemorragias e este se

dentarias ou uma caso de cirurgia ou lesdes repete em pequenas

lesdo grave. podem ocorrer hemorragias lesées ou sem motivo

descontroladas e fatais. aparente.

DIAGNOSTICO Podem n&do ser E diagnosticado

diagnésticada. durante ou




20

Geralmente ocorre antes imediatamente apés o
que a crianga tenha 18 parto.
meses de idade.

Dentre os artigos selecionados € possivel desenhar um paramétro da
apresentacdo da hemofilia no Brasil e no mundo, existe um numero bastante
sustentavél de portadores de hemofilia. Destes 90% sdo de baixa renda e nao
conseguem manter o tratamento, em sua maioria do sexo masculino com auséncia
do fator VIII, configurando o tipo A.

Estudos como o Saryago;Lorenzo (2020) e Thorat, et al,(2019) durante suas
pesquisas sobre a sintomatologia e bioética da hemofilia sinalizam as hemorragias,
hematomas e sangramentos sado 0s principais sinais e sintomas também. Tais
sintomas provocam limitacdes fisica e emocionais aos portadores, restringindo a vida
social principalmente no trabalho, na escola e nos relacionamentos.

Contudo, a maioria dos estudos apontam para uma melhor qualidade de vida
dos portadores que buscam tratamento e nao desistem mesmo que ainda
apresentam sequelas que aumentam as dificuldades (FEIJO, et al, 2016).

O programa de tratamento no Brasil de hemofilia € totalmente oferecido pelo
SUS sob geréncia da Coordenacéo-Geral de Sangue e Hemoderivados (CGSH) do
Ministério da Saude. Consiste no cadastramento de todos portadores do Registro
Nacional das Coagulopatias Hereditarias e em seguida atendimento e acesso aos
Centros de Tratamento em Hemofilia (CTH) que estdo em todas as capitais do Brasil,
em hospitais universitarios ou de referéncia.

Nos centros de tratamento 0s pacientes recebem acompanhamento
hematoldgico, diagndéstico, orientacdo sobre o cuidado pessoal, sdo especialidades
médicas como ortopedia, fisoterapia, psicologia e reumatologia. Dos centros ainda
sdo distribuidos os fatores VIl e IX em domicilio, porém 0 acompanhamento a partir
da atencéo bésica e unidades de pronto atendimento é veiculado aos estados e
municipios. (THORAT et al, 2019).

Desse modo os portadores sofrem com as mudangas de gestdo, impacto

econdmico e restricdo de recurso direcionadas para essa area de atendimento. Em
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estados como Rondénia apenas 4,7% da populacdo portadora de hemofilia esta
qualificada a receber o fator. Como supracitado, para o recebimento do fator o
individuo deve passar por uma série de exames e entrevistas pra identificar diversos
fatores que podem interferir no mecanismo de a¢ao do fator.

O diagnéstico laboratorial da hemofilia baseia-se no resultado de TTPA
(tempo de tromboplastina parcial ativada) prolongado e deficiéncia de um dos fatores
de coagulacdo. O TTPA avalia as vias intrinseca e comum da cascata da coagulacéo
(pré-calicreina, cininogénio de alto peso molecular, fatores Xll, Xl, IX, VIII, X, V,
protrombina e fibrinogénio). O TTPA mostra-se mais sensivel a deficiéncias dos
fatores VIII e 1X ou fatores da via comum ( BRASIL, 2013).

Os testes laboratoriais com resultados anormais sdo: tempo de coagulacéo
(TC) aumentado, tempo de tromboplastina parcial ativado (TTPA) aumentado, teste
de geracdo da tromboplastina alterado, consumo de protrombina alterado com
protrombina residual do soro aumentado, dosagem dos fatores VIII ou IX alterada
com taxas variaveis (BRASIL, 2013).

6 DISCUSSAO

Clinicamente, as hemofilias A e B sao literalmente semelhantes, o histérico
familiar é importante e, a intensidade dos sintomas variam de acordo com o grau de
severidade da doenca, conforme a classificacdo estabelecida pela International
Society of Thrombosis and Haemostasis (BRASIL, 2013).

Os testes laboratoriais com resultados anormais sédo: tempo de coagulagéo
(TC) aumentado, tempo de tromboplastina parcial ativado (TTPA) aumentado, teste
de geracdo da tromboplastina alterado, consumo de protrombina alterado com
protrombina residual do soro aumentado, dosagem dos fatores VIII ou IX alterada
com taxas variaveis (BRASIL, 2013).

Os sintomas mais comuns da hemofilia sdo as hemorragias. Estas podem
ser classificadas como leves, moderadas e graves ocorrem principalmente nas
ar-ticulacdes, masculos, boca e nariz. Relacionam-se a mortalidade quando acome-
tem o Sistema Nervoso Central, o sistema gastrointestinal, a garganta ou quando

sdo secundarias a traumas grave (BRASIL, 2020).
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Atualmente, o tratamento administrado a doentes de hemofilia € por meio de
concentrados de derivados do plasma humano ou produtos fabricados por
engenharia genética (recombinantes). Estes produtos permitem ao doente manter
uma vida ativa muito préxima do normal (BRASIL, 2013).

A adminsitracao repositiva dos fatores que apresentam deficiéncia é realizada
via endovenosa, em decorréncia de episoddios de hemorragia intensa. Em outras
plavras ndo ha como veicular um protocolo fixo e periodo concreto para a reposicao,
depende da demanda do paciente. A reposicao € realizada em centros de salde que
sdo cadstrados e recebem do Ministério da Saude os compostos de plasma com os
fatores.

A profilaxia ainda é indicada como o melhor tratamento, e esta dividida em
duas partes, a continua e a intermitente que sdo subdivididas em primaria,
secundaria e terciaria, e perioduca ou de curta duracdo respectivamente. Os dois
tipos de profilaxia visa a prevencéo da artropatia hemofilica (FISCHER et al, 2019).

Os eventos hemorragicos sdo considerados muito perigosos e se
desenvolvem em sitaucdes de estresse pds —traumatico ou espontaneo, no entanto
sua gravidade varia de acordo com o Ical onde ocorreu a lesdo. Budo et al( 2016)
sinaliza para a manifestacdo da doenca em sua forma grave desencadeia as primeira
hemorragias antes dos dois anos de vida. As hemorragias geralemte sdo percebidas
como a formas de hematdria, hematémese, hematomas, sangramentos e
hematrosese com a manifestacao clinica mais grave da doenca. A hematrose pode
desencadear disfuncéo articular grave, séquelas motoras, contraturas e deficiencia
fisica (LIEW et al, 2017).

O principal objetivo do tratamento e diagnostico precoce € a oferta de
gualidade de vida no progndstico do paciente. O tratamento é constituido de controle
dos sinais e sintomas através da observacao clinica e autocuidado do paciente;
exames laboratorias para a checagem da carga vermelha e branca do sangue, e
evitar situacfes em que se desenvolva morbidade e mortalidade.

A qualidade de vida do paciente tornou-se um eixo a ser considerado na
avaliacdo do paciente, utilizando as ferramentas clinicas adicionadas com o impacto
psicosocial da enfermidade e a eficacia do tratamento. E possivel atualmente a
abordagem de uma asistencia multiprofissional do paciente hemofilico. Com o

advento do entendimento da doengca como cronica, o fator reinsercdo social também
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faz parte do proptocolo individual de atendimento e tratamento (MINISTERIO DA
SAUDE, 2015).

7 CONCLUSAO

Diante do estudo fica evidente que a saude do individuo ndo € considerada e
respeitada, uma vez que a maior parte da populacéo portadora de hemofilia € vitima
da vulnerabilidade social. No Brasil o Sistema Unico de Salde oferece tratamento e
prevencao, porém nao consegue alcancar todos hemofilicos. A realidade da maioria
do hemofilicos € a questéo social e racial, esses individuos sofrem com dores fisicas,
sociais e emocionais.

Sao excluidos da sociedade desde a infancia devido aos constantes
sangramentos que poderiam ser prevenidos, sdo criancas e adolescentes que nao
frequentam a escola por esse motivo, na fase adulta ndo acontece diferente com o
desemprego, condicdo social precaria. Com altos indices de lesbes permanentes,
relatos de dificuldade de buscar o medicamentos nos centros hospitalares, dor
cronica, depressdo, ndo adequacdo ao estilo de vida com as caractertistaca
hemofilicas,

Essa grande diferenca no tratamento das pessoas com melhor informacéo e
condicdo de vida, reflexo também de um pais colonizado e ndo emancipado. O
principal tratamento do hemofilico € o medicamento fator de coagulacéo, e o Brasil
o importa em sua totalidade das poucas indastrias que o produzem, encarecendo a
cadeia de cuidados desses pacientes, reforcada ainda pelas leis néo flexiveis de

processos licitatérios.



24

A dificuldade no acesso ao medicamento é espelho do sistetema mundial, que
veicula de forma natural as diferencas entre negros e brancos. Uma vez, que maior

probabilidade de desenvolvimento hemofilico sdo descendentes negros.
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