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Har finns information om hemofili. Hur det
paverkar dig. Vilka behandlingar som

finns samt tips och rad for att du ska kunna
leva ditt liv sa bra som mgijligt.
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Det har ar hemofili

Tidigare var blodarsjuka samma sak som
hemofili. [ dag ar det ett samlingsnamn for
flera olika sjukdomar dar koagulationspro-
cessen inte fungerar som den ska och blodet
har svart att levra sig. Hemofili innebar att
man helt saknar eller har for lite av en koagu-
lationsfaktor i blodet. Koagulationsfaktorerna
ir de proteiner som far blodet att levra sig.

Vid hemofili A, som 4r den vanligaste vari-
anten, saknas koagulationsfaktor VIII. Medan
det vid hemofili B ar faktor X som inte finns
ide miangder som den ska. Hemofili A 4r fem
ganger vanligare an Hemofili B.

Hemofili delas in i svar, medelsvér (moderat)
eller mild form beroende p4 méngden av
koagulationsfaktorer som finns i blodet.

Det finns omkring 900 man och nagra
kvinnor med hemofili i Sverige. Sjukdomen
drabbar nistan uteslutande min, medan
kvinnor dr anlagsbiarare. Om hemofili inte
behandlas antingen forebyggande (profylak-
tiskt) eller vid behov (on-demand) kan sjuk-
domen leda till blodningar i muskler, leder,
buk och hjarna.

Fran mild till svar form

Hemofili A innebér brist pa eller avsaknad

av koagulationsfaktor VIII och Hemofili B
brist pa eller avsaknad av koagulationsfaktor
IX. Sjukdomens svarighetsgrad 4r beroende
av koncentrationen av koagulationsfaktorn
iblodet.



Sa har arvs hemofili

Ombkring hilften av nya fall av hemofili beror pa att sjukdomen drvs och hélften
panymutationer diar sjukdomen inte finns i familjen sedan tidigare. Hemofili
orsakas av en fordndring pa X-kromosomen som gor att koagulationsfaktorer inte
bildas alls eller i for liten mingd. X-kromosomen och Y-kromosomen bestaimmer
vilket kon en manniska far och kallas darfor ocksa for konskromosomerna.
Kvinnor har tva X-kromosomer. Méin har en X-kromosom och en Y-kromosom.

Eftersom mén bara har en enda X-kromosom betyder féoriandringen pa X-kro-
mosomen att de alltid far hemofili. Hos kvinnor diremot, som har tva X-kromo-
somer, kompenseras foriandringen oftast av den friska genen pa den andra
X-kromosomen. Darfor 4r det ndstan bara pojkar och mén som har hemofili
medan det 4&r mycket ovanligt att kvinnor har hemofili.

En kvinna med en férandrad X-kromosom blir istdllet anlagsbédrare och ger
den forandrade genen vidare till sina barn. Aven anlagsbirare kan ha blodnings-
symptom eftersom kvinnan di har sinkta nivaer av faktor VIII eller faktor [X.

b

Blodarsjuk

Frisk Blodarsjuk Frisk Barare Frisk Frisk Barare Barare

En kvinna som &r anlagsbérare och en frisk man: Dottrar till en anlagsbdrande mamma
och en frisk pappa far den friska X-kromosomen fran pappan och fran mamman statis-
tiskt sett den forandrade X-kromosomen till 50 procent och den friska X-kromosomen till
50 procent. Sénerna far Y-kromosomen fran pappan och antingen den friska X-kromoso-
men eller den férandrade X-kromosomen fr&n mamman. Aven hér statistiskt sett med
50 procent for respektive.

En man med hemofili och en frisk kvinna: Déttrar till en pappa med hemofili och en frisk
mamma kommer att bli anlagsbéarare eftersom alla arver den defekta X-kromosomen fran
pappan. Sénerna kommer att bli friska eftersom de far Y-kromosomen fran pappan och
bara kan &rva friska X-kromosomer fran mamman.



Vanligt med blodningar

Det vanligaste symptomet pa hemofili 4r blodningar var som helst i kroppen, till
exempelileder, slemhinnor och muskler. Blodningar kan starta till exempel efter
slag, stotar eller 6veranstringning.

e Muskelblédningar
Ofta drabbas musklerna i vader, lar och armar och blédningarna kan paga en
stund utan symptom. Efter ett tag kommer ofta smérta och en stickande kinsla.
Ytliga blodningar ger blamirken medan vissa andra blodningar kan gora att
armar och ben svullnar och 4r émma.

Ledblédningar

Knéin, armbagar, fotleder, axlar, hofter och handleder dr utsatta. Det forsta
tecknet pa en blodning ar att leden kinns 6m och varm. Sedan blir det svart att
rora den.

Inre blédningar

Det 4r ovanligt med blodningar i
inre organ, men hjirn- och mag-
blodningar kan intriffa, till exempel
vid stérre trauman. Symptomen ar
da att personen dr blek, mar illa, har
kraftig huvudvérk och kan vara svar
att vicka. Det ar ett akut tillstand
som kraver omedelbar sjukhusvard.

Operationer och forlossning

Personer med svar hemofili dr oftast under behandling och 4r diarfor forberedda
infor operationer, tandutdragningar och férlossningar. Daremot kan det vara
farliga situationer for anlagsbérare eller for personer som inte har fatt en diagnos.

Att fa en diagnos

Om kvinnan kdnner till att hon dr anlagsbédrare vet man redan vid fodseln att en
pojke kommer att ha hemofili. Ett enkelt blodprov pa barnet visar sedan faktor-
nivaerna. Om det handlar om en nymutation brukar sjukdomen visa sig genom
att barnet latt fir blaiméarken eller spontana blédningar i leder och muskler.
Enutredning av misstankt hemofili sker oftast pA ndgon av landets tre koagula-
tionsmottagningar. Diagnostisering utgar fran barnets historia och resultaten
av ett antal blodprover dir man méiter blodets forméaga att levra sig och blodets
innehall av koagulationsfaktorer.
Vid hemofili har man antingen laga nivaer av koagulationsfaktorer VIII (hemo-
fili A) eller IX (hemofili B). Om det finns mindre 4n en procent kvar av koagula-
tionsfaktorerna riknas man som svart blodarsjuk.
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Kom ihag!

Personer med blédarsjuka
ska undvika lakemedel
som innehaller acetylsalicyl-
syra, till exempel Treo och
Albyl. Samma sak galler f6r
och NSAID-preparat,
till exempel Ibuprofen
och Ipren.




Beratta
om alla

Rapportera blédningar!
blodningar

Om du har hemofili eller hjalper
en anhorig ar det viktigt att skriva
ner nar sma eller stora blédningar
intraffar. Lamna blédningsrappor-
ten till lakare eller mottagning.
Det ar viktigt for att du och alla
andra med blédarsjuka ska fa en
s4 bra behandling som mojligt.

Behandlingen tas férebyggande

Personer med svar hemofili behandlas férebyggande (profylax) ofta med faktor-
koncentrat som injiceras i ett blodkirli handen eller i armvecket. Det ar ett
rekombinant protein som tillfér den koagulationsfaktor som man saknar. I dag
finns ocksa preparat som tas subtukant (under huden) och bygger pA monoklona
antikroppar istillet for pa ett minskligt protein. De 4r endast tillgangliga for
personer med hemofili A.

Den som har mild hemofili behover oftast bara ta faktorkoncentrat vid behov
(on-demand), till exempel infor operationer eller tandutdragningar.

Det pagar ocksa forsok med genterapi som ett botemedel mot hemofili.
Behandlingen innebér att ett modifierat adenovirus for in en frisk variant av
den felaktiga genen, som vil inne i kroppen borjar producera den koagulations-
faktor som saknas.

Graviditet och forlossning

Kvinnor som dr anlagsbirare av hemofili bor kontakta en koagulationsmottag-
ning niar de blir gravida. Om du ar gravid och har en partner med hemofili kan
han kontakta sin likare om ni tror att barnet kan vara anlagsbirare.

Du bor ocksa meddela din barnmorska att du 4r anlagsbédrare och har storre
blodningsbenigenhet 4n normalt. Da kan ni tillsammans gora en plan for din
graviditet och forlossning.

Nagra siarskilda undersokningar i 6vrigt under graviditeten brukar inte ske,
forutom ett blodprov under den senare delen for att kontrollera nivierna av
faktorkoncentrat. Om virdet dr lagt kan man behova ta faktorkoncentrat infor
forlossningen.

Ett barn med blodarsjuka behover inte virdas pa andra sétt &n andra nyfodda
barn. Daremot tas ett blodprov for att mita faktornivierna om man vet att barnet
har hemofili.



Hemofili och livskvalitet

Idag kan de flesta personer med hemofili som
har tillgang till behandling leva ett fullgott
liv. Man méste dock tinka pa att behandla sig
enligt ordination och att ha sin medicin till-
gianglig. Men trots tillging pa god behandling
finns dock brister i livskvalitet, bland annat
en stor oro bland anhoriga, okunskap i varden
och morkertal om blodningar. Drygt sex av tio
personer med hemofili uppger att de ofta ir
oroliga pa grund av sin sjukdom.




Bli medlem.
Det gor skillnad!

Anmal dig enkelt pa fbis.se
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Tillsammans ar vi starkal!

Den har broschyren har tagits fram med stod av Pfizer.

@ Pﬁzer

Forbundet Férbundet Blédarsjuka i Sverige
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