Fact Sheet Hemofilie

Deze zeldzame genetische stollingsstoornis komt vooral voor bij mannen die onvoldoende
functionele hoeveelheden hebben van één van de stollingseiwitten die normaal aanwezig zijn in
het bloed, Factor VIl (hemofilie A of “klassieke” hemofilie) of Factor IX (hemofilie B of ziekte van
Christmas). Hemofilie kan langdurige of spontane bloedingen veroorzaken, vooral in de spieren,
de gewrichten of de inwendige organen. Dankzij een behandeling en een goede verzorging
kunnen de ongeveer 400.000 mensen ter wereld die aan hemcofilie lijden, een gezond leven
leiden. Zonder behandeling kan hemofilie aanleiding geven tot invaliderende pijn, ernstige
gewichtsschade, invaliditeit en vroegtijdig overlijden.

Types hemofilie
De twee meest frequente types van de stoornis zijn hemofilie A en B.
¢ Personen met hemofilie A (ook klassieke hemofilie genoemd), hebben weinig of geen
Factor VIIl. Ongeveer 85% van de patiénten met hemofilie heeft hemofilie A.*
e Personen met hemofilie B— ook ziekte van Christmas genoemd — hebben weinig of
geen Factor IX.?

Hemofilie en erfelijkheid?
Hemofilie wordt doorgegeven van ouder op kind als een X-chromosoom-gebonden recessief
kenmerk.

o Als de vader hemofilie heeft maar de moeder niet, zal geen enkele van de zonen
hemofilie hebben. Alle dochters zullen het hemofiliegen dragen, hoewel ze niet
aangetast zijn door de ziekte.

e Vrouwen die drager zijn van hemofilie, kunnen het gen doorgeven aan hun kinderen. Als
de moeder drager is en de vader niet, heeft elke zoon 50% kans om hemofilie te hebben
en elke dochter 50% kans om drager te zijn.

Het is echter mogelijk dat de genmutatie spontaan optreedt en in ongeveer 30% van de
gevallen is er geen bekende familiale voorgeschiedenis.

Ernstgraden’

Als mensen met hemofilie bloeden, bloeden ze niet overvloediger of sneller dan normaal. Ze
bloeden wel langer. De ernstgraad van een individueel geval van hemofilie is afhankelijk van de
hoeveelheid stollingsfactor die aanwezig is in het bloed.

Er bestaan drie ernstgraden: licht, matig of ernstig. De volgende tabel toont het interval van
factor VIII- en factor IX-activiteit:

Aantal internationale
eenheden (IE) per milliliter
(ml) vol bloed

Graad Percentage normale
factoractiviteit in het bloed

Normaal interval 50%-150% 0,50-1,5IE
Lichte hemofilie 5%-40% 0,05-0,40 IE
Matige hemofilie 1%-5% 0,01-0,05 IE

Ernstige hemofilie

Minder dan 1%

Minder dan 0,01 |IE
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e Mensen met ernstige hemofilie bloeden vaak in hun spieren of gewrichten. De bloeding
is vaak spontaan, wat betekent dat de bloeding gewoon optreedt zonder duidelijke
reden.

e Mensen met matige hemofilie bloeden minder vaak, gewoonlijk ha een trauma. De
gevallen van hemofilie variéren echter en een persoon met matige hemofilie kan
spontaan bloeden.

e Mensen met lichte hemofilie bloeden gewoonlijk alleen als gevolg van chirurgie of een
zZwaar trauma. Ze hebben nooit een bloedingsprobleem.

Waar de bloeding optreedt
Hoewel mensen met hemofilie kunnen bloeden uit snijwonden als gevolg van een chirurgische
ingreep of ongevallen, treden de meeste bloedingen bij hemofilie inwendig op, gewoonlijk in de
gewrichten of de spieren.®
e De gewrichten die het meest frequent getroffen zijn, zijn de knie, de enkel en de
elleboog. Herhaalde bloedingen zonder directe behandeling kunnen het kraakbeen en
het bot in een gewricht beschadigen, wat aanleiding geeft tot chronische artritis en
invaliditeit.®
o De meest ernstige spierbloedingen zijn deze in de iliopsoasspier (de voorzijde van de
liesstreek), de voorarm en de kuit.”
¢ Sommige bloedingen kunnen levensbedreigend zijn en vereisen een onmiddellijke
behandeling, met name bloedingen in het hoofd, de keel, de darmen of de iIiopsoas.5

Behandeling

De behandeling van hemofilie is de laatste tientallen jaren aanzienlijk geévolueerd. Het huidig
onderzoek bestudeert de manieren om de levenskwaliteit van patiénten met hemofilie te
verbeteren, en onderzoekt de mogelijkheid van een curatieve behandeling.

o De originele behandelingen voor hemofilie A bestonden uit FVIlI-substitutie via vol bloed
en plasma, maar ze waren slechts partieel effectief, ze vereisten de ziekenhuisopname
van de patiénten en ze leiden tot overdracht van ziekteverwekkers via het bloed.

e De behandelingen op basis van recombinant humaan factor VIII die nu beschikbaar zijn,
zoals Kogenate®, zijn veilig en effectief.

¢ On-demand behandelingen worden gegeven nadat er incidenten zijn opgetreden.
Profylaxis en het regelmatig gebruik van stollingsfactorconcentraten op een continue
basis kunnen bloedingen voorkomen vooraleer ze beginnen en helpen gewrichtsschade
te verminderen of te voorkomen.

Vandaag kunnen hemofiliepatiénten de meeste bloedingsepisoden thuis behandelen.

e Gentherapie wordt bestudeerd als een mogelijke curatieve behandeling.
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