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Гемофилия - это

        редкое наследственное заболевание, связанное с нарушением коагуляции (процессом свёртывания крови); при этом заболевании возникают кровоизлияния в суставы, мышцы и внутренние органы, как спонтанные, так и в результате травмы или хирургического вмешательства. Гемофилия, как правило, проявляется в детском возрасте повышенной кровоточивостью при незначительных травмах. Иногда заболевание проявляется в юношеском или взрослом возрасте (при легких формах гемофилии).

Заболевания характеризуется периодами повышенной кровоточивости, которые чередуются с промежутками относительной клинической ремиссии.

Одним из характерных проявлений гемофилии являются кровоизлияния в крупные суставы конечностей (чаще в коленные, реже - тазобедренные, локти, плечи). 

В результате рецидивирующих острых гемартрозов развивается хронический геморрагически-деструктивный остеоартроз: сустав увеличивается в объеме, деформируется, подвижность его ограничена), что становится причиной инвалидизации.

При гемофилии резко возрастает опасность гибели пациента от кровоизлияния в мозг и другие жизненно важные органы, даже при незначительной травме. 

Выделяют разные типы гемофилии, в зависимости от дефицита того или иного фактора свертывания.

гемофилия А - дефицит фактора VIII свертывания крови (87-94% случаев);

гемофилия В - дефицит фактора IX свертывания крови (6-13% больных из общего числа больных гемофилией);

гемофилия С - дефицит фактора XI свертывания крови.

Тяжесть гемофилии зависит от уровня дефицита фактора в крови. В зависимости от уровня дефицитного  фактора выделяют:

тяжелую форму заболевания - уровень фактора <2,0%;

форму средней тяжести - уровень фактора - 2,1 - 5,0%;

легкую форму заболевания - уровень фактора> 5,0%.

Гемофилия А и В наследуется по рецессивному сцепленному с Х-хромосомой типу, в связи с чем болеют только мужчины. Женщины, наследуя Х-хромосому от отца, больного гемофилией и одну Х-хромосому от здоровой матери, являются кондукторами гемофилии.

Распространенность гемофилии в большинстве европейских стран составляет 13-18 на 100 тыс. мужского населения, или по данным ВОЗ и Всемирной Федерации гемофилии 1:10 000 новорожденных  мужского пола. Во  всем мире насчитывается около 350 000 больных гемофилией. С учетом этих данных, в Украине должно быть не менее 3 000 пациентов.

В  Украине по состоянию на 01.01.2015г. на диспансерном  учете состоит более  2 500 пациентов (том числе дети) с  с разными формами гемофилии.

По данным реестра детей, больных гемофилией, в Украине по состоянию на 01.01.2013г. на диспансерном учете находилось 652 ребенка с различными формами болезни, в том числе 281 ребенок (41%) с тяжелыми формами заболевания, а именно:

472 ребенка, больные гемофилией А, в том числе 245 детей (52%) с тяжелыми формами заболевания

81 ребенок, больной гемофилией В, в том числе 36 детей (45%) с тяжелыми формами заболевания

11 детей с редкими формами врожденных  коагулопатий (нарушение системы свертывания крови).

Основным принципом лечения больных гемофилией является заместительная терапия, для чего используют: фактор свертывания крови VIII или фактор свертывания IX.

Согласно европейским  рекомендациям и стандартам, обеспеченность препаратами фактора свертывания крови VIII,  должна составлять 3-4 МЕ (международные единицы) на одного жителя страны. В Украине, по данным Всемирной Федерации Гемофилии (WFH), в 2015 году этот показатель составлял всего 0,539 МЕ на одного жителя. Обеспеченность  IX  фактором составляет – 0,099 МЕ/жителя страны. Средний показатель обеспеченности антигемофильными препаратами в Украине, в последние годы, составлял 5 610- 6 000 МЕ на одного больного.    Обеспеченность пациентов, необходимыми факторами свертывания составляет 24-26% от необходимого.

В Украине средняя  продолжительность жизни больных гемофилией не превышает 50-ти лет.

В Украине больные гемофилией не могут рассчитывать на полное обеспечение лекарственными препаратами, а применяемые для их лечения свежезамороженная плазма и криопреципитат представляют собой реальную опасность ВИЧ-инфицирования и заражения вирусными гепатитами (90–98 % украинских больных гемофилией инфицированы вирусами гепатита В, С и D.  
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