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“…se
 

il figlio maschio di una donna viene 
circonciso e muore, e così

 
fa il secondo, il 

terzo figlio non deve essere circonciso…..e 
anche i figli della sorella di
quella donna non devono essere circoncisi, 
mentre i figli del fratello di quella stessa 
donna possono essere circoncisi….”



Cos’è
 

l’emofilia?

Una malattia rara legata alla
carenza geneticamente indotta,
quindi congenita, di proteine che
servono per la coagulazione del
sangue. 
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Trasmissione emofilia:
 madre portatrice e padre sano



cos’è
 

l’emofilia?

La mancanza, totale o parziale, del 
fattore VIII (emofilia A) o del 
fattore IX (emofilia B). 

I pazienti che hanno questa carenza, 
hanno tendenza ad emorragie sia 
esterne che interne.



cos’è
 

l’emofilia?

Soprattutto le emorragie interne
possono creare molti problemi perché 
il sangue si può depositare negli organi 
colpiti determinando dei danni 
muscolari e articolari. 



Emofilia A e B

Emofilia A : Incidenza = 1:5000 
nati maschi

Emofilia B : Incidenza =  1:30000 
nati maschi



Fase vascolare: vasocostrizione

Individuo sano Paziente emofilico

Costrizione dei vasi



Vaso sanguigno 
con tappo piastrinico

Individuo sano Paziente emofilico

Tappo piastrinico



Fase coagulativa e fase 
fibrinolitica

Individuo sano Paziente emofilico



i sintomi dell'emofilia

Secondo il livello dell'attività 
coagulativa del sangue, l'emofilia può 
essere classificata clinicamente in tre 
gradi di gravità: lieve, moderata o 
grave. 



Classificazione clinica dellClassificazione clinica dell’’emofiliaemofilia
 

A e BA e B

Gravità
Livello di

FVIII/ IX
Caratteristiche 

cliniche

Grave

Moderata

Lieve

< 1 %

1 - 5 %

> 5 % < 40 %

Emorragie spontanee dalla prima  
infanzia; frequenti emartri 
spontanei e altri episodi 
emorragici che richiedono un 
trattamento sostitutivo

Emorragie secondarie a traumi 
o a chirurgia; occasionali 
ematri spontanei

Emorragie secondarie a traumi o 
a chirurgia; rari gli emartri  
spontanei

SSC ISTH.  Thromb Haemost 2001; 85 : 560



cause dell’emofilia

L’emofilia è una malattia genetica   
che si trasmette dalle madri portatrici 
ai figli maschi. 

Solitamente i primi sintomi della 
malattia compaiono già entro i due 
anni di vita non appena il bambino 
comincia a muoversi autonomamente.  



diagnosi di emofilia

La prima diagnosi, si fa appena il 
bambino comincia a mettere i denti, si 
taglia le labbra o la lingua cadendo e 
compaiono emorragie sottocutanee e 
emartri. 





Gli
 

EMARTRI costituiscono le manifestazioni più
 

invalidanti;
il versamento di sangue determina  fenomeni regressivi 
(fibrotici

 
e necrotici) a carico di tutte le strutture 

articolari (sinovia, capsula, legamenti, cartilagine, osso, 
muscoli).

Gli EMATOMI MUSCOLARI sono altrettanto invalidanti; 
l'ematoma del muscolo  ileo-psoas in fase acuta può 
simulare un addome acuto ed esitare in alterazioni statiche 
della colonna.

EMOFILIA: CLINICA



Sanguinamento intraarticolare
 (emartro)

Articolazioni 
più

 
frequentemente colpite

Ripetuti sanguinamenti danneggiano la cartilagine e le ossa 
delle articolazioni coinvolte

Emartro

3%

30%

3%4%

30%

30%











Ematomi muscolari Emorragie che richiedono 
un rapido intervento medico

I muscoli più
 

spesso colpiti sono 
quelli degli arti e il muscolo 

ileopsoas

•
 

Emorragie cerebrali
•

 
Emorragie addominali

•
 

Emorragie alla gola

Ematomi ed emorragie







INCIDENZA E SEDE DEGLI EPISODI EMORRAGICI

ginocchio 35%
gomito 30%
tibio-tarsica 25%

Emartri 50-70% polso
 

e spalla 3%

anca 1%
altre 3%

Ematomi
 

muscolari
e sottocutanei

20-25%

Emorragie
 

mucose 5%

Emorragie
 

cerebrali < 1%



La terapia sostitutiva è 
l’unico trattamento 

efficace nell’emofilia 
grave e moderata



Terapia dell’emofilia

A tutt’oggi non esiste una cura per 
l’emofilia.
Pertanto lo scopo del trattamento è 

quello di fornire il fattore della 
coagulazione sufficiente a controllare 
o prevenire gli episodi emorragici.



Trattamento a domanda cioè in 
occasione degli episodi emorragici   

Nei bambini è attuata 
la 

profilassi.

profilassi
Che cos’è e quali obiettivi si pone

Oggi attuato solo  negli adulti

COME
 

si attua il trattamento sostitutivo



Profilassi – Quali difficoltà?

Nel
 

bambino
accesso venoso
compliance a  lungo

 
termine

vene periferiche: tecnica di puntura ed infusione
convenzionali

CVC seguire le linee guida internazionali
(Haemophilia, 2004)

FAV          
lunga

 
esperienza

 
(>8 anni) 

ben
 

poche
 

complicanze

Santagostino, Haemophilia 2008 (Suppl 2): 99



Profilassi: quali
 

difficoltà ?
Nell’ adolescente

Compliance ridotta
Educazione

 
Continua

Risposte
 

adeguate
Rapporto

 
diretto

 
con il

 
medico

Nell’ adulto
 

maggiori
 

costi
minore

 
disabilità

maggiori
 

possibilità lavorative
migliore

 
integrazione

 
sociale



Effetti  della  profilassi  iniziata  in età adulta
La profilassi a lungo termine iniziata in età
adulta previene gli emartri e rallenta, ma non 
arresta la progressione dell’artropatia

I consumi tendono ad allinearsi, rispetto ai
pazienti on-demand, in quanto si hanno minori
necessità di cure mediche supplementari

Fischer K, et al. J Thromb Haem 2005.



qualità della vita

Dopo 30 anni di progressi possiamo 
dire che è sicuramente migliore 
rispetto al passato e sostanzialmente 
simile a quella di una persona normale 
non affetta dalla malattia. 



qualità della vita

Sapere di avere una malattia 
ereditaria e la necessità di infondersi 
i fattori, fa si che la psicologia di 
alcuni pazienti sia alterata, ma oggi 
riusciamo ad offrire una terapia 
capace di far vivere una vita normale 
ai pazienti e capace anche di 
contenere le complicanze.



stato dell’arte nella terapia dell’emofilia

La terapia ha compiuto notevoli 
progressi negli ultimi 30-40 anni 
portando i malati da una condizione di 
grave incapacità di vivere una vita 
normale ad una situazione che li mette 
in condizione di utilizzare appieno le 
loro capacità. 



stato dell’arte nella terapia dell’emofilia

La profilassi è
 

divenuta la modalità
 

di 
trattamento di prima scelta, dopo 
l'introduzione dei fattori della 
coagulazione ottenuti con la tecnologia 
del DNA ricombinante, cioè

 
ottenuto 

con tecniche di ingegneria genetica da 
diversi tipi di microrganismi. 



stato dell’arte nella terapia dell’emofilia

Prima dell’arrivo di questi farmaci i 
pazienti passavano lunghi periodi a 
letto con dolori, impossibilità

 
di 

muoversi e frequentare scuola o 
lavoro, mentre adesso sono delle 
persone sostanzialmente normali.



Terapia dell’emofilia

Si intravede la possibilità di migliorare 
la produzione del fattore mancante in 
questi individui inserendo il gene sano 
al posto di quello difettoso. (terapia 
genica)
Ci sono stati progressi molto rapidi 

all’inizio in questo settore 1993. Ma 
da circa due anni c’è una fase di 
stallo. 



Terapia dell’emofilia

Miglioramenti tecnici quali una terapia    
per via orale sarebbe un notevole 
progresso, non dipendere dall’ago.
La conservazione a temperatura 

ambiente del fattore da infondere.
La frequenza dell’assunzione della 

terapia.



TERAPIA DELL’EMOFILIA

Il ruolo attivo del paziente nella 
terapia aiuta anche la qualità della 
sua vita in quanto si tratta da solo, 
gestisce  il suo trattamento 
autonomamente.
Non vi sono più carrozzelle, solo i 

pazienti adulti portano segni più 
evidenti. I bambini no.



TERAPIA DELL’EMOFILIA

Circa il 30% degli emofilici non ha una 
storia familiare legata alla malattia.
Quando si fa diagnosi di emofilia si 

crea ansia e timore  assolutamente 
giustificati.
Fornire ai nuovi malati informazione 

sui benefici e i limiti della nuova 
situazione.



TERAPIA DELL’EMOFILIA

La qualità della vita del paziente è 
diventata l’obiettivo della terapia. 
Prima l’obiettivo era quello di curare 

l’artropatia e assicurare una durata 
della vita uguale a tutti i pazienti.
Oggi offriamo una terapia che fa 

vivere al paziente una vita normale.



assistenza globale/integrata 
specialistica agli emofilici

ortopedico/fisiatra
ortopedico/fisiatra
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