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INTRODUCAO

HEMOFILIA E UMA DOENCA HEMORRAGICA HEREDITARIA LIGADA AO
CROMOSSOMO X, CARACTERIZADA PELA DEFICIENCIA OU ANORMALIDADE DA
FUNCAO DO FATOR VIII (HEMOFILIA A) OU DO FATOR IX (HEMOFILIA B). A
PREVALENCIA ESTIMADA E DE UM CASO PARA CADA 5.000 A 10.000
NASCIMENTOS DO SEXO MASCULINO PARA A HEMOFILIA A E DE UM CASO PARA
CADA 30.000 A 40.000 NASCIMENTOS DO SEXO MASCULINO PARA A HEMOFILIA B.
DOENCA TiPICA DO SEXO MASCULINO E REPRESENTADA POR 80% DOS CASOS
PELA HEMOFILIA A. A TRANSMISSAO OCORRE QUASE EM 70% DOS CASOS DE
MAES PORTADORAS. EM CERCA DE 30% DOS CASOS, A DOENCA ORIGINA-SE A
PARTIR DE UMA MUTACAO DE NOVO, O QUE PODE OCORRER NA MAE OU NO
FETO. APESAR DE MUITO RARA, A HEMOFILIA PODE OCORRER EM MULHERES
EM DECORRENCIA DA UNIAO DE UM HOMEM COM HEMOFILIA E UMA MULHER
PORTADORA. MAIS COMUMENTE MULHERES PODEM APRESENTAR BAIXOS
NIVEIS DE FATOR VIII OU IX QUANDO OCORRE A INATIVACAO DO CROMOSSOMO
NORMAL NAS PORTADORAS, FENOMENO CONHECIDO COMO LIONIZACAO.

OBJETIVO

RELATAR UM CASO CLINICO DE UMA CRIANCA DO SEXO FEMININO PORTADORA
DE HEMOFILIA B ACOMPANHADA NO HEMOPE.

CASO CLINICO

A.S.S, SEXO FEMININO, 4 ANOS, EVOLUIU COM HEMORRAGIA IMPORTANTE NO
12° DIA DE VIDA APOS QUEDA DO COTO UMBILICAL, COM NECESSIDADE DE
SUTURA DA VEIA UMBILICAL E TRANSFUSAO DE PLASMA FRESCO CONGELADO.
GENITOR SEM HISTORICO PESSOAL OU FAMILIAR DE SANGRAMENTOS E
INVESTIGACAO LABORATORIAL NORMAL. GENITORA TAMBEM SAUDAVEL,
POREM POSSUI 2 IRMAOS PORTADORES DE HEMOFILIA B. REALIZOU PROVAS DE
COAGULACAO COM ALARGAMENTO DO TTPa/RATIO (2,31) E TP/INR NORMAL (0,9).
EM SEGUIDA REALIZOU DOSAGEM DOS FATORES DE COAGULACAO FVIII (167,6%)
E FIX (0,35%) COM AUSENCIA DE INIBIDORES. DURANTE O PRIMEIRO ANO DE
VIDA EVOLUIU COM EPISODIOS HEMORRAGICOS SECUNDARIOS A TRAUMAS
LEVES EM REGIOES FRONTAL, ORAL E DE MAMILO DIREITO, NO QUAL PASSOU A
FAZER USO DE FATOR IX SOB DEMANDA. QUANDO ATINGIU A IDADE DE 1 ANO E
5 MESES INICIOU PROFILAXIA PRIMARIA COM FIX NA DOSE DE 50% SEMANAL.
AOS 2 ANOS E 8 MESES DE IDADE APRESENTOU O PRIMEIRO EPISODIO DE
HEMARTROSE NO JOELHO ESQUERDO, EVENTO QUE SE REPETIU APOS 10
MESES, SEM REPERCUSSAO FUNCIONAL DA ARTICULACAO, POREM
APRESENTANDO ASSIMETRIA ENTRE AS CIRCUNFERENCIAS DAS
ARTICULACOES DOS JOELHOS DE APROXIMADAMENTE 1 CENTIMETRO. A
PARTIR DE ENTAO PASSOU A FAZER USO DO FATOR IX DUAS VEZES POR



SEMANA COM ELEVACAO DE 40%. ATE ENTAO APRESENTOU UMA UNICA
DOSAGEM DE INIBIDOR NO VALOR DE 0,3UB/ML EM AGOSTO DE 2013, COM
TODAS AS OUTRAS DOSAGENS COM VALOR DE ZERO. SOROLOGIAS NEGATIVAS
AO DIAGNOSTICO PARA HIV, HTLV, HEPATITES B E C, SIFILIS E DOENCA DE
CHAGAS.

CONCLUSAO

A HEMOFILIA APRESENTA UMA RARA APRESENTACAO NO SEXO FEMININO, POR
CONTA DISSO A INVESTIGAGCAO DIAGNOSTICA NAO SE FAZ NECESSARIA DE
ROTINA, APENAS EM CASOS COM REPERCUSSAO CLINICA EVIDENTE. DEVIDO
INDISPONIBILIDADE TECNICA NO NOSSO SERVICO PARA ANALISE MOLECULAR
DO GENE DO FATOR IX, SE IMPOE UMA DUVIDA SOBRE O REAL PERFIL DA
PACIENTE, SE PORTADORA DE HEMOFILIA B PELA HERANCA MATERNA NO QUAL
SOFREU UM PROCESSO DE LIONIZACAO OU APRESENTOU UMA MUTAGCAO DE
NOVO NO SEU CROMOSSOMO SEXUAL DE HERANCA PATERNA.



