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К Л И Н И Ч Е С К И Е  Н А Б Л Ю Д Е Н И Я

Гемофилия – это редкое, сцепленное с Х-хро-
мосомой врожденное нарушение плазменного 
гемостаза, возникающее в результате дефи-

цита или отсутствия фактора свертывания крови VIII 
(FVIII) – гемофилия А или фактора свертывания крови 
IX (FIX) – гемофилия В. Примерно у 70% пациентов 
имеется положительный семейный анамнез по забо-
леванию. Причиной гемофилии являются мутации 
гена, кодирующего FVIII (Xq28), или гена, кодирую-
щего FIX (Xq27). В 30–35% случаев возможны спора-
дические мутации без наличия семейного анамнеза 
заболевания [1, 2].

В зависимости от уровня активности FVIII или FIX 
выделяют 3 степени тяжести гемофилии: легкую –  
активность фактора более 5%, среднетяжелую – 
активность фактора от 1 до 5% и тяжелую – актив-
ность фактора менее 1%.

Около 60% всех диагностированных случаев 
гемофилии составляют тяжелые и среднетяжелые 
формы заболевания, для которых характерны спон-
танные геморрагические эпизоды (преимущественно 
гемартрозы и гематомы мягких тканей различных 
локализаций) [1, 2]. Для тяжелой формы гемофилии 
характерно появление геморрагического синдрома 
на первом году жизни – уже при рождении у ребенка 
могут быть кефалогематомы, кровотечения после 
взятия анализов крови, вакцинации, в дальнейшем 
по мере развития ребенка, расширения его двига-
тельной активности – образование посттравматиче-
ских гематом мягких тканей, появление кровотечений 
из слизистых, гемартрозов. 

В настоящее время для детей с тяжелой формой 
гемофилии А стала доступна терапия эмицизумабом, 
что существенно улучшает их качество жизни за счет 
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лучшего контроля основного заболевания и более 
удобного пути введения препарата [3, 4], что проил-
люстрировано на примере клинического случая. 
Родители пациента дали согласие на использование 
информации, в том числе фотографий ребенка, в 
научных исследованиях и публикациях.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Пациент П., 2021 года рождения, родился от 
первой беременности, протекавшей на фоне изосен-
сибилизации по системе АВО, тромбоцитопении 
легкой степени без геморрагического синдрома, 
родов при переднем виде затылочного предлежания, 
в срок 37 нед. Вес при рождении 3140 г, рост 50 см, 
оценка по шкале Апгар 8–9 баллов. Наследствен-
ность: у бабушки по линии отца отмечается повы-
шенная синячковость, установленного диагноза 
«гемофилия» у родственников нет.

 На 5-е сутки мальчик переведен в отделение 
патологии новорожденных, где лечился с диагнозом: 
перелом правой теменной кости. Кефалогематома. 
Анемия I степени. Неонатальная гипербилируби-
немия. Проведено лечение препаратами викасол, 
дицинон.

В возрасте 6 месяцев (после вакцинации 
пентаксим + превенар) мама заметила уплотнение в 
месте инъекции. В этот же период отмечено образо-
вание гематомы на правом плече мальчика от лямок 
рюкзака, в котором переносили ребенка. По поводу 
гематомы правого плеча мальчик госпитализирован 
в отделение гематологии, где после забора крови 
из пальцев отмечалось отсроченное кровотечение в 
течение суток. При исследовании системы гемо стаза 
обнаружено удлинение времени свертывания по 
Бюркеру более 10 мин, в коагулограмме – удлинение 
активированного частичного тромбопластинового 
времени до 58,6 с. При дальнейшем обследовании     
выявлено снижение активности FVIII – менее 1%, был 
выставлен диагноз: гемофилия А тяжелой степени. 

Постгеморрагическая анемия I степени. С замести-
тельной целью вводился рекомбинантный FVIII по  
250 МЕ в течение 2 дней. 

В таблице представлены результаты гемостази-
ологических исследований пациента П. в динамике.

С возраста 9 месяцев у ребенка чаще начали 
возникать гематомы из-за расширения двигательной 
активности. Так, в 9,5 месяца отмечено образование 
гематомы в области лба размерами 3 × 2,5 см после 
падения мальчика с кровати. Для исключения крово-
излияния в центральную нервную систему выпол-
нена магнитно-резонансная томография головного 
мозга – патологии не выявлено, вводился реком-
бинантный FVIII (октоког альфа) в течение 2 дней. 
Однако возникли сложности с венозным доступом, 
для введения препарата потребовались неодно-
кратные венепункции даже медицинских сестер 
гематологического и реанимационного отделений, 
только после дачи кратковременного масочного 
наркоза удалось провести внутривенную инфузию. С  
10 месяцев рекомендовано профилактиче-
ское введение рекомбинантного FVIII (октокога 
альфа) по 500 МЕ 1 раз в неделю, но редко удава-
лось ввести препарат с первой попытки из-за 
плохого венозного доступа. Ребенок очень нега-
тивно реагировал на медицинский персонал, 
на необходимость введения препарата, что еще 
больше усугубляло сложность поиска венозного  
доступа.

Учитывая отсутствие венозного доступа у паци-
ента, наличие тяжелой формы гемофилии А, с 
возраста 1 года (с января 2022 г.) начато профи-
лактическое лечение нефакторным препаратом для 
подкожного применения эмицизумабом. Терапию 
данным препаратом ребенок переносит хорошо, 
аллергических и других нежелательных реакций не 
выявлено. Подкожное введение переносит спокойнее, 
уменьшилась паника при виде медицинского персо-
нала. Родители начали обучаться технике введения 
препарата. Все члены семьи стали более спокой-

Таблица 
Результаты гемостазиологических исследований пациента П. в динамике  
Table 
The results of coagulation tests carried out in patient P. over time

Дата
Date

ПВ,
с

PT,
sec

АЧТВ,
с

aPTT, 
sec

Фибриноген,
г/л

Fibrinogen, 
g/L

ПТИ,
%
PI,
%

FVIII,
%

Ингибитор 
к FVIII,

БЕ
FVIII 

inhibitor, BU

FIX,
%

Тромбоциты, 
109/л

Platelets, 
109/L

08.06.2021 11,9 58,6 1,4 103,2 390
09.06.2021 12,6 60,0 2,1 98,7 < 1 53 292
25.06.2021 (НМИЦ ДГОИ им. Дмитрия Рогачева)
(D. Rogachev NMRCPHOI) 0,7 0

01.10.2021 12,8 45,0 2,7 102,6 280
14.12.2021 13,0 51,7 3,1 105,4 332
23.12.2021 (НМИЦ ДГОИ им. Дмитрия Рогачева)
(D. Rogachev NMRCPHOI) 0 0

21.01.2022 13,5 64,0 2,3 101,8

Примечание. ПВ – протромбиновое время; АЧТВ – активированное частичное тромбопластиновое время; ПТИ – протромбиновый индекс.
Note. PT – prothrombin time; aPTT – activated partial thromboplastin time; PI – prothrombin index.
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К Л И Н И Ч Е С К И Е  Н А Б Л Ю Д Е Н И Я

ными, ушел постоянный страх возникновения крово-
течения у малыша от малейшей травмы. 

Родители довольны профилактической терапией 
препаратом эмицизумаб для подкожного введения, 
остался в прошлом постоянный стресс поиска веноз-
ного доступа для введения FVIII. Значительно улуч-
шилось качество жизни не только ребенка, но и всей 
семьи. 

Уже через 1 мес от начала нефакторной терапии 
у пациентов отмечается практически полное исчез-
новение проявлений геморрагического синдрома, 
а спонтанная кровоточивость отсутствует в 100% 
случаев. Все члены семьи счастливы – родители 
приобрели уверенность и спокойствие за своих детей, 
а также независимость от постоянных медицинских 
вмешательств, приносящих как физическую боль, так 
и психологическую травму маленьким пациентам. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Терапия эмицизумабом – это еще один шаг на 
пути к полному контролю над геморрагическим 
синдромом при тяжелой гемофилии А, особенно у 
детей.
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