Sjeldne Diagnoser

Kortom
bladersygdommen hamofili

Haemofili er en medfedt, arvelig og livslang sygdom. De mest udbredte blegdersygdomme er haemo-
fili A og B.Cirka 450 danskere har haamofili.

@ Arsag og symptomer

Haemofili skyldes mangel pa en af blodets faktorer, der er ngdvendige for, at blodet kan starkne nor-
malt. Nar blodet mangler en af disse faktorer, betyder det, at det har sveert ved at sterkne, hvorfor
blgdninger ikke stopper.Blgdningerne kan ske i led, muskler, indre organer samt i slimhinder, men
ledblgdninger er ofte det vaesentligste symptom ved sygdommen.

Man kan have haemofili i forskellige sveerhedsgrader. Man skelner mellem en mild, en moderat og
en sveer grad af haemofili.

Hvis blgdere med sveer haemofili ikke far behandling, opstar der hos de fleste mange blgdninger.
De kan komme efter slag og fald, men af og til kommer der bledninger, som tilsyneladende opstar
spontant, dvs.uden at man har registreret en arsag.

Blodere med moderat haemofili kan efter slag, fald og lignende fa bladninger, men de far dem
normalt ikke spontant (som det kan ske ved svaer haeemofili).

Blodere med mild heemofili maerker sjeldent noget til bledersygdommen, men kan for eksempel
fa langvarige blgdninger ved tandudtraekninger og operationer.

@ Forekomst og arvegang

Haemofili er arvelig, og i nogle tilfaelde ved foraeldrene, at de har risiko for at fa et barn med blgder-
sygdom.| ca. 1/3 at tilfeeldene skyldes blgdersygdommen en ny mutation, dvs.forandringer i
arveanlaeggene i det tidlige fosterstadium, hvilket ikke har vaeret pavist for fadslen.

Haemofili rammer normalt kun drenge, men kvinder, som er baerere af haemofili, kan selv have et
nedsat faktorniveau, sa de har blgdningsproblemer i samme grad som mand med mild eller mode-
rat haemofili.

© Behandling og kontrol

Behandlingen af haemofili bestar farst og fremmest i, at blgderen far tilfort den sterkningsfaktor,
som han mangler, sdkaldt faktormedicin. Denne medicin har tidligere veeret fremstillet ud fra blod-



plasma, men er nu overvejende fremstillet ved genteknologi. Medicinen skal tages som intravengs
indsprgjtning.

Behandling har vaeret mulig siden slutningen af 1960’erne. Faktormedicinen kan tages forebyg-
gende, hvor blgderen tager medicin flere gange ugentligt for at undga blgdninger. Barn med
blgdersygdom behandles oftest forebyggende.

Medicinen kan ogsa tages snarest mulig efter, at der er tegn p3, at der er opstaet en blgdning.
Behandlingen foregar oftest som hjemmebehandling af blederen selv. Alle blgdere er tilknyttet
et haemofilicenter, hvor de far radgivning om behandling og gar til kontrol. Der findes to centre i
Danmark - et pa Rigshospitalet og et pa Skejby Sygehus.

@ Prognose

Med forebyggende og tilstraekkelig behandling kan de fleste bladere i vid udstraekning leve et
naesten normalt liv med hgj livskvalitet. Det er iseer vigtigt, at bern og unge undgar ledblgdninger,
som senere kan fgre til udviklingen af kroniske ledproblemer og slidgigt.

Voksne blgderes sociale situation er meget forskellig, afhaengig af alder,og om de har haft mulig-
hed for forebyggende behandling under opvaeksten. De blgdere, som ikke har haft adgang til fore-
byggende behandling, har hyppigt problemer med led og muskler, fordi ledbladninger medfarer
slidgigt, fejlstillinger i leddene, indskraenket beveegelighed og svaekket muskulatur. Med tiden kan
bladeren blive steerkt bevaegelseshaemmet med varierende grad af gangbesveer.

Indtil 1985, hvor blodpraeparater ikke var sikret mod smitteoverfarsel, er mange blgdere blevet
udsat for smitte med hiv eller hepatitis (leverbetaendelse). Disse blgdere har i dag ud over deres
bledersygdom ogsa store fysiske og psykiske problemer pa grund af den smitte, som de har veeret
udsat for.
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