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Empowering the bleeding disorders community

Este hemofilia
(doar) masculina?

un ghid despre femelle si fetele cu hemofilie si
despre purtatoarele de hemofilie







Poveste personala

Poveste
personala

La inceput, Tn 2000, medicii sustineau
inca faptul ca hemofilia este o afectiune
care afecteaza doar barbatii, i1ar femelle
erau considerate doar ,purtatoare”.

Ma numesc Lisa'si sunt germana. Sunt mama unei fiice
de 25 de ani cu hemofilie A severa, cauzata de o mutatie
de novo. Cand a fost diagnosticata, sotul meu si cu mine
NnuU aveam niclio idee ce va iInsemna acest lucru pentru
viitorul el. Pentru a intelege mal bine afectiunea si a fi mai
bine pregatita, m-am alaturat Societatii de Hemofilie din
tara mea. La scurt timp dupa aceea, am devenit voluntara
sI sustinatoare, lucrand pentru a oferi 0 mal mare
vizibilitate femeilor si fetelor cu tulburari de sangerare.

Treptat, profesionistii din domeniul sanatatii au inceput sa
schimbe modul in care descriau aceasta afectiune.
Organizatiile de pacienti au avut un rol esential in
cresterea gradului de constientizare cu privire la femelle
si fetele cu tulburari de sangerare. Astazi, terminologia a
evoluat, odata cu imbunatatirea accesului la diagnostic,
tratament siingrijire. Totusi, consider ca trebuie sa
continuam sa sustinem diagnosticarea mal timpurie si mai
precisa pentru toate femeile cu tulburari de sangerare,
Indiferent de afectiunea sau locul in care se traiesc.
Accesul la profilaxie, atunci cand este necesar, este
esential. Sa nu uitam ca femeile se confrunta cu sangerari
lunare, 1ar pentru multe dintre ele, sangerarea menstruala
abundenta le afecteaza semnificativ calitatea vieti.

1 Din motive de confidentialitate, numele, tara si varsta din aceasta poveste au fost schimbate.




Genetica & Transmitere EHC

Transmiterea hemofiliel
la femel: cele mal
frecvente situatil

Probabilitatea

Parinti Mostenirea fiicel transmiterii genel

Mama purtatoare sau Purtatoare sau femeie cu 50% sanse de a fi purtatoare,
mama cu hemofilie + hemofilie (X*X) sau dintre care mai putin de 30%
tata fara hemofilie nepurtatoare (XX) sanse de a fi afectata de

(X*X + XY) hemofilie, 50% sanse de a nu

fI purtatoare

Mama purtatoare sau Ambele X sunt mutate: femeie Poate fi afectata de
mama cu hemofilie + cu hemofilie (X*X*) hemofilie, 100% sanse
tata cu hemofilie de a fI purtatoare
(X*X + X*Y) sau

Un X nu este mutat:
femeie cu hemofilie (X*X)
sau purtatoare (X*X)








https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8361713/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34327828/




Perspectiva globala EHC

Desi hemofilia este rara la femel, avand o populatie

° ¥
Pe rs peCt |Va globala de 4 miliarde de barbati si 3,95 miliarde de feme,

se estimeaza ca peste 1 milion de femei sunt afectate

g I O ba I é de hemofilie la nivel mondial.*

In Raportul Federatiei Mondiale de Hemofilie (WFH) din
2023 privind Studiul Global Anual®, dintr-un numar total de
aproximativ 390.630 de persoane cu hemofilie, doar 2,41%
(9.416) la nivel mondial erau femei.

Totusi, conform noii nomenclaturi ISTH SSC, se estimeaza ca
28% dintre femei vor avea niveluri ale factorului < 40 Ul/dL si
un diagnostic de hemofilie, In timp ce mai mult de un sfert
dintre femelle cu niveluri normale ale factorulul vor avea
sangerari semnificative si vor indeplini criteriile pentru
purtatoare simptomatica.

Prevalenta hemofiliel la femel si fete este semnificativ

CO nteXt mai scazuta decat la barbati. Numarul exact este dificil
de determinat din cauza subraportarii si a
diagnosticelor omise sau intarziate. Multe femel si fete

g I O ba I cu forme usoare de hemofilie sau care sunt purtatoare
pot sa nu fie diagnosticate, ceea ce duce la o
subreprezentare in registre™.

* Important: Reqgistrele din diferite tari pot avea criteri
de Includere variate, ceea ce poate influenta datele.
Este necesara o analiza atenta nainte de a analiza s
compara datele.

Aproximativ 20-30% dintre fetele si femeille
care sunt purtatoare au niveluri ale factorulul

de coaqgulare reduse. Aproximativ 10-30%
dintre acestea prezinta simptome de
sangerare care variaza de la usoare la severe.

4 \Women and girls with inherited bleeding disorders: focus on haemophilia carriers and heavy menstrual bleeding. Hermans C, Johnsen JM,
Curry N. Haemophilia. 2024,;30:45-51. - PubMed

> Annual Global Survey 2023. World Federation of Hemophilia. 2023:14-15 - WFH



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38532560/
https://www1.wfh.org/publications/files/pdf-2525.pdf



https://community.ehc.eu/focus-area/wbd-women-with-bleeding-disorders/
https://cdn.ymaws.com/www.isth.org/resource/resmgr/ssc/isth-ssc_bleeding_assessment.pdf

Importanta diagnosticului precoce EHC

I m pO rta nt Diagnosticul la fete trebuie sa aiba loc in
copilarie, pentru a fi pregatite pentru menarha si
d e St| ut eventuale sadngerari uterine anormale.

Desi testarea genetica nu este intotdeauna efectuata la
o varsta frageda, este importanta evaluarea nivelurilor
factorului si a simptomelor de sangerare la o varsta
mica, pentru a nu rata monitorizarea menarhei (prima
menstruatie).

: Unele purtatoare pot sa nu fie constiente de
afectiunea lor pana cand nu experimenteaza
sangerari excesive In timpul procedurilor medicale,
nasterii sau accidentarilor.

09 Screeningul nivelurilor factorilor de coagulare
poate ajuta la identificarea purtatoarelor cu risc
de aparitie a simptomelor si permite luarea unor
masuri preventive.

Ar Nivelurile factorului in analizele de sange pot varia
In functie de ziua ciclului menstrual in care se face
testarea. Discutati intotdeauna cu medicul
dumneavoastra pentru interpretarea rezultatelor
analizelor de sange.

Oy Pentru interpretarea nivelului de FVIII, este
Important sa cunoasteti grupa dvs. de sange,
fenotipul siistoricul oricaror inflamatii recente.
Discutati intotdeauna cu medicul dumneavoastra
pentru interpretarea rezultatelor analizelor de sange.














https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34343384/
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