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ki Vérzékenyek Lapja címmel, többnyelvû információs honlapot tartunk fenn, tájékozta-
tó füzeteket jelentetünk meg és felvilágosító és prevenciós programokban veszünk részt. 
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Mi a hemofília?

A hemofília ritka, veleszületett vérzékeny-
ség. Lényege a vér alvadékonyságának 
csökkenése, melynek következtében a he-
mofíliás betegek sérülések alkalmával 
hosszabb ideig véreznek mint az egész-
ségesek. Súlyos esetben spontán, azaz 
bármiféle behatás nélkül is elôfordulnak 
vérzések. Túl sok vér elvesztése szerv-
károsodásokhoz, végsô esetben halálhoz 
vezethet.

Formái és gyakorisága

A hemofíliának két formája különböz-
tethetô meg: a hemofília A vagy klasszi-
kus hemofília, melyet a VIII. véralvadá-
si faktor hiánya okoz, és a hemofília B, 
a IX. faktor hiánya következtében kialaku-
ló vérzékenység. A betegségnek ezt a for-
máját szokás még Christmas-betegségnek 
is nevezni az elsô ilyen beteg neve után.
A hemofília elôfordulásában sem földraj-
zi, sem rassz-beli különbségek nincsenek. 
Általában minden 5000. fi úszületésre 
esik egy hemofília A-s eset (azaz a gya-
korisága 1:5000), míg a B típusú beteg-
ség ritkábban fordul elô (gyakorisága 
1:30 000). A teljes populációban a he-

mofília elôfordulása 10:100 000-re tehe-
tô. A világon kb. 400 000 hemofíliás beteg 
él, csaknem 75%-uk nem kap megfelelô 
ellátást.

A hemofília története

A veleszületett vérzékenységre vonat-
kozó elsô írásos emlék a II. századból 
a babiloni Talmudból származik. A körül-
metélés (cirkumcízió) alkalmával egyes 
fi úcsecsemôkön észlelt vérzékenység lé-
nyegét, tüneteit pontosan leírták, és fel-
ismerték a betegség örökölhetôségét is. 
A hemofília elsô szakszerû ismertetése 
évszázadokkal késôbb, 1803-ban John 
Conrad Otto nevéhez fûzôdik. A vérzé-
kenységet késôbb királyi betegségnek 
is nevezték, mivel a hemofília hordozó 
Viktória királynô (1819-1901) utódainak 
házasságai révén a betegség bekerült az 
európai (spanyol, orosz, porosz) uralkodó 
családokba.
A hemofília kifejezést 1828-ban Hopff zü-
richi egyetemi tanár használta elôször.
A vérzékenység pontos oka sokáig tisztá-
zatlan maradt. 1934-ben két amerikai ku-
tató, Patek és Taylor a Harvard Egyetemrôl 
normál emberi plazmából azonosítottak 
egy olyan részt, amely képes volt korrigál-
ni a hemofíliás beteg alvadászavarát, ezt 
késôbb antihemofíliás globulinnak (AHG) 
nevezték el. 1944-ben A. Pavlovsky két 
vérzékeny beteg plazmájának összekeve-
résével kölcsönös véralvadási korrekciót 
észlelt. Ennek okát Macfarlane és Biggs 
találta meg 1952-ben, amikor is leírták az 
elsô IX. faktor-hiányos esetet. Ettôl a dá-
tumtól tekintik az A és a B hemofíliát külön 
betegségnek.

Magyar Hemofília Egyesület2
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A hemofíliás betegek vérzéseinek befo-
lyásolására sokáig semmiféle hatékony 
kezelési lehetôség nem volt. 1840-ben 
Samuel Lane sebész Londonban egy vér-
zékeny fi ú mûtét utáni vérzését friss vér 
adásával sikeresen csillapította. A vércso-
portok felfedezését követôen (Landsteiner, 
1901) az 1950-es évekig a hemofíliás vér-
zést a teljes vér transzfúziójával kezelték. 
Ezt 1955-tôl felváltotta a plazma, majd 
az amerikai Judith Pool által kifejlesztett 
krioprecipitátum, mely – magas VIII. faktor 
tartalma miatt – alkalmas volt a hemofília 
A-s betegek vérzésének csillapítására.
1968-ban jelentek meg az elsô liofi lizált 
(szárított-fagyasztott) VIII. faktor koncent-
rátumok, melyek azonban hepatitis víru-
sok (majd a ’80-as évektôl HIV) átvitelének 
veszélyével jártak. A faktorok biztonsá-
gosságát fokozta a véradók hepatitis B 
vírus szûrésének bevezetése (1972), majd 
1985-tôl a faktorgyártás során vírusin-
aktiváló eljárások (száraz hôkezelés) al-
kalmazása. Ugyancsak ettôl az idôponttól 
kötelezô a donorok HIV-szûrése (Magyar-
országon 1986).
1987-tôl a vírusinaktiválási eljárások to-
vábbfejlesztéseként a gyártás során beve-
zették a gôzzel hôkezelést és a solvens/
detergens eljárást. 1990-tôl kezdôdött (ha-
zánkban 1992) minden véradó szûrése he-
patitis C vírus jelenlétére.  
A VIII. faktor klónozása (1984) tette 
lehetôvé a nem emberi plazma-eredetû, 
a vírusátvitel szempontjából teljes biz-
tonságot nyújtó, rekombináns technikával 
elôállított faktorkészítmények kifejlesz-
tését. Az elsô rekombináns VIII. faktor 
1992-ben jelent meg, a továbbfejlesztett 
második generációs változat (melyben a 
stabilizátorként használt albumint cukor-

ral helyettesítették) 1996, a 3. generációs 
koncentrátum (mely sem emberi, sem ál-
lati fehérjét nem tartalmaz) 2003 óta áll 
a betegek rendelkezésére. Rekombináns 
IX. faktorkoncentrátum 1997-ben látott 
napvilágot.
A gyógyszergyártók további törekvése 
a hosszú felezési idejû, esetleg szájon át 
adagolható készítmények kifejlesztése. 
A betegség gyógyulását eredményezô 
génterápia sikeressége egyelôre várat ma-
gára.

A hemofília patomechanizmusa 

A szervezet véralvadási rendszerének 
(hemosztázis) köszönhetô, hogy egészsé-
ges egyéneknél sérülések alkalmával a vér-
zés csillapodik. Ehhez a hemosztázis há-
rom komponensének – érfal, vérlemezkék 
(trombociták), véralvadási faktorok – ösz-
szehangolt, szabályozott mûködésére van 
szükség. Bármely komponens defektusa 
a véralvadás egyensúlyának felborulásá-
hoz vezet: vérzékenység, vagy érpályán 
belüli alvadékképzôdés következik be.
Érfalsérüléskor elsôként az erek simaizom-
zatának összehúzódása (vazokonstrikció) 
jön létre, ami az ér-keresztmetszet szû-
kítése révén csökkenti a vérzést. Ezt kö-
veti a trombocitáknak a sérült érfalhoz 
tapadása (adhézió), majd aktiválódása, 
összecsapzódása (aggregáció, release re-
akció), ami a sérülést ideiglenesen elzáró 
„trombocita dugó” képzôdéséhez vezet. 
A végleges vérzéscsillapításhoz – azaz 
a stabil, fi brinhálóval átszôtt véralvadék 
képzôdéséhez – nélkülözhetetlen a véral-
vadási faktorok normális mûködése.
A véralvadási faktorok a plazmában talál-

ható fehérjék, jelölésük a felfedezés sor-
rendje szerint római számokkal történik.

A plazmában inaktív formában lévô al-
vadási faktorok sérülés bekövetkezésekor 
aktiválódnak. Ezt az aktivációs folyamatot 
a sérült szövetekbôl felszabaduló szöveti 
faktor (tissue factor, TF) indítja el. Ennek 
hatására aktiválódik a VII. véralvadá-
si faktor (FVIIa), majd a TF-FVIIa komp-
lex képes a IX. faktor aktiválására, ami 
következô lépésként a X. faktort alakítja 
át aktív X. faktorrá (FXa). A FXa hatására 

a protrombinból trombin képzôdik, ami 
a fi brinogént fi brinné hasítja. A keletkezett 
fi brin a FXIIIa hatására válik stabillá.

(A véralvadás egyszerûsített sémája ábra, 
lásd 4. oldal)

A hemofíliát a VIII. vagy a IX. véralvadá-
si faktor hiánya vagy csökkenése okoz-
za. A FIX a májsejtekben, a VIII. faktor 
a májsejtekben és az endotel sejtekben 
termelôdik. A VIII. faktort a keringés-
ben a von Willebrand faktor stabilizálja. 

Faktor: Elnevezés: 

I. Fibrinogén 

II. Protrombin 

III. Szöveti faktor, tissue factor (TF), 
tromboplasztin 

IV.  Kalcium 

V. Proakcelerin, labilis faktor 

VI. _ 

VII. Prokonvertin, stabil faktor 

VIII. Antihemofíliás faktor A, antihemofíliás 
globulin 

IX. Antihemofíliás faktor B, Christmas faktor 

X. Stuart Prower faktor 

XI. Plazma tromboplasztin komponens, 
Rosenthal faktor 

XII. Hageman faktor (hiánya nem okoz 
vérzékenységet)

XIII. Fibrinstabilizáló faktor, Laki – Lorand 
faktor 

1. ábra: Véralvadási faktorok
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Az aktív FIX a X. alvadási faktort aktivál-
ni képes enzim. A VIII. faktor nem ren-
delkezik önálló enzimatikus aktivitással, 
hanem a FIXa hatását katalizálva képes 
fokozni a X. faktor aktiválását. Így mind-
két faktor hiánya vagy csökkenése azonos 

következményekkel jár: a FXa képzôdés 
csökkenése miatt károsodik a trombin- és 
a fi brinképzôdés. A végeredmény gracilis, 
sérülékeny fi brinháló, ami klinikailag vér-
zékenységhez vezet.

A hemofília öröklôdése 

A hemofília X kromoszómához kötötten, 
recesszív módon öröklôdik.
A VIII. faktor és a IX. faktor fehérjét az azo-
nos nevet viselô gének állítják elô. Mind-
két gén az X ivari kromoszóma hosszú 
karján található. A gének hibája csökkent, 
vagy nem megfelelô mûködésû véralva-
dási faktor képzôdéséhez vezet. Mivel a 
férfi aknak csak egy X kromoszómájuk van 

(ivari kromoszómájuk XY), annak a hibája 
vérzékenységet okoz. Nôknél (ivari kro-
moszómájuk XX) az egyik X kromoszóma 
defektusát a másik, egészséges X kompen-
zálja, így ôk a betegség hordozói lesznek. 
A hordozó (carrier, konduktor) nôk több-
nyire tünetmentesek, faktorszintjük 50% 
körüli. A hordozók kb. 20%-ának vannak 
csak vérzéses tünetei (faktorszintjük 30% 
alatti).Intrinsic út:        Extrinsic út:

XII           XIIa 

     Ca++                                                     VIIa                     VII   

 XI              XIa                  

                              Ca++

  IX               IXa

                                           VIIIa 

                                Ca++, foszfolipid 

         X           Xa     

        Va 

                                             Ca++, foszfolipid 

                                    Protrombin           Trombin 

                                                           Fibrinogén          Fibrin 

                                                                                                  

                                                                                  

                                               Térhálós fibrin rög      

 + 
TF 

     TF 

  Ca++

XIIIa 

2. ábra: A véralvadás egyszerûsített sémája 3. ábra: Öröklôdés I., II. és III.

X Y             X X

X Y   X Y      X X   X X

Hemofíliás apa, egészséges anya utódai:
fiúk egészségesek,
lányok hordozók

 I. 

X Y             X X

X Y   X Y      X X X X

Hemofíliás apa, hordozó anya utódai:
fiúk 50 %-a hemofíliás,
lányok 50 %-a hordozó,        

50 %-a hemofíliás

 III. 

XXY hemofíliás férfi

XY egészséges férfi

XX egészséges nô

XXX hordozó (carrier) nô

Jelmagyarázat:

X Y             X X

X Y   X Y      X X   X X

Egészséges apa, hordozó anya utódai:
fiúk 50 %-a hemofíliás,
lányok 50 %-a hordozó

 II. 
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A recesszív öröklésmenet miatt a hemo-
fíliás férfi  fi ai nem lesznek vérzékenyek, ha 
anyjuk egészséges, mivel anyjuk normál X 
és apjuk Y kromoszómáját öröklik. A lány 
utódok (örökölve apjuk hibás X kromoszó-
máját) a betegség hordozói, ún. obligát 
(biztos) carrierek lesznek. A betegséget ôk 
viszik tovább, tehát a hemofília nem apáról 
fi úra, hanem anyáról az utódokra száll.
Ha az apa egészséges, de az anya hordoz-
za a betegséget, a fi ú utódoknak 50% esé-
lye van arra, hogy hemofíliások lesznek, 
a lányok 50%-ánál alakul ki hordozó ál-
lapot.
Hemofíliás apa és hordozó anya utódai-
nál elôfordulhat, hogy lányuk (aki mindkét 
szülôjétôl a hibás X kromoszómát örököl-
te) hemofíliás lesz. Ez az állapot igen ritka, 
mivel két kóros X kromoszóma többnyire 
életképtelenséggel jár.  
A hemofíliások 1/3-ának családjában nem 
mutatható ki vérzékenység. Az ilyen ese-
tekben (sporadikus forma) a betegség az 

anyában vagy a fi úmagzatban létrejövô új 
mutáció eredménye. 

Genetikai vizsgálatok 

Napjainkban genetikai vizsgálatokkal 
eldönthetô, hogy egy potenciális carrier 
nô valóban hordozza-e a betegséget, illet-
ve terhessége esetén megállapítható, hogy 
a születendô gyermek vérzékeny vagy 
egészséges.
A biztosan hordozó állapot a családfa-
analízisbôl egyértelmûen kideríthetô. Ilye-
nek a hemofíliás apa lányai, az olyan anya, 
akinek több hemofíliás fi a van, illetve 
az olyan anya, akinek egy hemofíliás fi a 
van, és a családban elôfordult hemofíliás. 
Az ilyen nôknél molekuláris genetikai ki-
vizsgálásra nincs szükség.
Potenciális hordozóknál lehetôség van a 
VIII. vagy IX. faktor gén rendellenesség-
ének azonosítására (direkt mutáció vizs-
gálat), vagy az indirekt, családvizsgálaton 
alapuló genetikai vizsgálattal a kérdés 
eldöntésére. A VIII. faktor molekulájának 
nagysága és összetettsége miatt hemofília 
A-ban a molekuláris génanalízis jóval ne-
hezebb mint B hemofília esetén. A súlyos 
hemofília A-s betegek közel felében az 
intron 22 inverziónak nevezett mutáció 
fordul elô, a többi eset genetikai háttere 
nagyon heterogén.
Hemofília-hordozó nô terhességekor pre-
natális diagnosztikával megállapítható, 
hogy a magzat egészséges vagy vérzékeny. 
A magzat neme anyai vérbôl (a fi úmagzat 
Y kromoszómájából származó DNS ki-
mutatásával) megállapítható. Ha a mag-
zat fi ú, további vizsgálatok végezhetôk. 
A terhesség 11. hete körül chorionboholy-

mintavétel, vagy a 13-16. hét között mag-
zatvíz vétele (amniocentézis) történhet. 
A kapott mintákból a vérzékenység iga-
zolható vagy kizárható. A prenatális diag-
nosztika azonban csak abban az esetben 
javasolt, ha a szülôpár súlyos hemofíliás 
fi úmagzat esetén a terhesség megszakítása 
mellett döntene. A puszta kíváncsiság nem 
indoka az ilyen, magát a terhességet feles-
leges veszélynek kitevô beavatkozásnak.

A hemofília diagnózisa 

A betegség gyanúja a családi elôfordulás 
illetve a klinikai tünetek alapján merül fel. 
Ilyenkor a kórisme bizonyítására vagy ki-
zárására laboratóriumi vizsgálatok szüksé-
gesek. A trombocitaszám és a vérlemezkék 
mûködését jelzô vérzési idô hemofíliában 
normális. A véralvadási defektusra az ak-
tivált parciális tromboplasztin idô (APTI) 
megnyúlása utal, ami mind a VIII. mind 
a IX. faktor hiányát jelzi. Normál plazma 
hozzáadása (amellyel bevisszük a vizs-
gálati rendszerbe a betegbôl hiányzó fak-
tort) korrigálja a megnyúlást. A korrekció 
hiánya faktorellenes gátlótest (inhibitor) 
jelenlétére utal. A VIII. és IX. faktor-akti-
vitás meghatározásával az A és B típusú 

hemofília elkülöníthetô, és a csökkenés 
mértéke alapján a betegség súlyossága 
megállapítható. A VIII. illetve IX. faktor-
aktivitás normál értéke 50-150% közötti.

A hemofília tünetei 

Mivel a VIII. és IX. véralvadási faktorok 
hiánya azonos patomechanizmussal okoz 
vérzékenységet, az A és B típusú hemofília 
klinikai képe is azonos, a tünetek alapján 
nem különíthetôk el egymástól. 
A hemofília egész életen át tartó vérzé-
kenységet jelent. Súlyosságát a faktorhi-
ány mértéke határozza meg. Eszerint 3 ka-
tegória különíthetô el: súlyos hemofília, 
a FVIII vagy FIX szint ≤ 1%, középsúlyos 
hemofília: faktorszint 2-5%, és mérsékelten 
súlyos hemofília: faktorszint 5-30%. A bete-
gek kb. 2/3-a tartozik a súlyos kategóriába.  
A súlyosság egy családon belül azonos 
marad: így ha a családban korábban eny-
he hemofília fordult elô, akkor az öröklôdik 
tovább. A beteg faktorszintje élete során 
nem változik. Kivétel ez alól a hemofí-
lia B ritka, ún. Leiden-típusa, ahol a IX. fak-
tor szintje a pubertáskorban – az androgén 
szint emelkedésének a defektust enyhítô 
hatása miatt – nô.
A hemofília fô tünete a vérzés, ami nem 
erôsebb fokú mint az egészségeseké, ha-
nem a véralvadás elégtelensége miatt 
hosszabb ideig tart. Jellemzô az utóvérzés 
(re-bleeding), ami azt jelenti, hogy sérü-
lés (pl. foghúzás) után a vérzés átmene-
ti csillapodás után erôteljesen újraindul. 
Ennek magyarázata az, hogy hemofíliánál 
a hemosztázis elemei közül az elsôdle-
ges vérzéscsillapításhoz szükséges erek 
és trombociták mûködése normális. 
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A keletkezô labilis véralvadék képes a vér-
zés átmeneti csillapítására. Mivel azon-
ban ez a laza véralvadék hamar lebomlik, 
a vérzés újraindul.  
A vérzések gyakoriságát és súlyosságát 
a VIII. vagy IX. faktorszint befolyásolja. 
Súlyos hemofíliásoknál spontán, közép-
súlyos és mérsékelten súlyos esetekben 
leginkább valamilyen provokatív tényezô 
(sérülés, mûtét, foghúzás) hatására jön lét-
re a vérzés.
Súlyos hemofíliásoknál az elsô tünetek 
többnyire az elsô életévben jelentkeznek. 
Születéskor ritkán (elsôsorban traumás 
szülésnél) elôfordulhat vérömleny a fe-
jen (cephalhematoma), vagy köldökvér-
zés, agyvérzés. Az elsô vérzések azonban 
leginkább csecsemô- és kisgyermekkor-
ban (az elsô, izomba kapott védôoltást 
követôen, valamint amikor a gyermek 
járni tanul) következnek be. Hamarabb 
ismerik fel a betegséget, ha a családban 
elôfordult hemofília. Mérsékelten súlyos 
formáknál a betegség késôbb, többnyire 
valamilyen mûtéti beavatkozás (pl. vak-
bél-, mandulamûtét) során derül ki.

A legjellemzôbb vérzéstípus az ízületi vér-
zés (hemathros). Lényege, hogy az ízület 
üregébe a szinoviális erekbôl vér kerül. Ez 
az érintett ízület megduzzadásával, fáj-
dalommal, mozgáskorlátozottsággal jár. 
Az ismétlôdô vérzések az ízületi hártya 
(szinovia) krónikus gyulladását okozzák 
(szinovitisz), ami az ízületi hártya burján-
zásához majd pusztulásához, az ízületi 
rés beszûküléséhez, a porc pusztulásá-
hoz, csontciszták keletkezéséhez, az ízület 
mozgáskorlátozottságához, a környezô iz-
mok sorvadásához vezet. Az így kialakult 
degeneratív ízületi elváltozás a krónikus 
hemofíliás artropátia. Valamennyi ízület 
érintett lehet, leggyakoribbak a térd, kö-
nyök, boka, csípô, csukló és vállízületek 
bevérzései. Súlyos hemofíliás betegeknél 
az ízületi vérzéseket többnyire nem elôzi 
meg sérülés.
Az ízületeken kívül egyéb helyeken is je-
lentkezhetnek vérzések.
Az izomvérzések valamennyi izmot érint-
hetik, leggyakoribbak a lábszár, alkar és 
csípôízületi izmok bevérzései. Az izom-
rostok közti vérzés hatására az izomros-
tok és az erek összenyomódnak, az izom 
vérellátásának csökkenése az izomszövet 
pusztulásához, az idegek nyomása bénu-
láshoz vezethet. A légúti izmok vérzése a 
légutak összenyomása miatt fulladást okoz-
hat. A nem megfelelôen kezelt, ismétlôdô 
vérzésekbôl nagy, letokolt vérömleny, az 
ún. hemofíliás pszeudotumor alakulhat ki.
A belsô szervi vérzések közül a húgy-ivar-
rendszer vérzése ijesztô vérvizelést okoz, 
ami vesekôszerû fájdalommal járhat. 
A gyomor-béltraktus vérzéseinél többnyire 
valamilyen egyéb szervi ok áll a háttérben. 
A központi idegrendszeri, agyállományi 
vérzés életveszélyes állapot, rendszerint 

trauma következménye. Hemofíliás beteg-
nél a fejet ért ütést mindig nagyon komo-
lyan kell venni, még akkor is, ha akutan 
nincsenek klinikai (neurológiai) tünetek. 
Még enyhe hemofíliás betegeknél is súlyos 
vérzés léphet fel sebészeti beavatkozások, 
foghúzás, sérülések alkalmával.

A hemofíliás beteg kezelése 

A hemofíliát okozó géndefektus egyelôre 
még nem gyógyítható, a génterápiás pró-
bálkozások nem hozták meg a kívánt ered-
ményt. A kezelés alapja a hiányzó véral-
vadási faktor pótlása intravénás injekció 
formájában. A faktorok fehérje-természete 
kizárja a szájon keresztüli adagolást. Min-
den vérzés alkalmával igyekezni kell a 
mielôbbi faktorpótlással, amit kellô adag-
ban elegendô ideig kell folytatni.
A faktorszubsztitúció több módon történ-
het. Adható vérzés esetén, ez a szükség 
szerinti „on demand” kezelés, illetve a vér-
zés megelôzésére, ez a profi laxis. A pro-
fi laxis lehet rövid távú, célzott, egy adott 
periódusban (pl. mûtét, foghúzás idején) 
alkalmazott, vagy tartós, hosszú távú profi -
laxis. Ennek formái a primer (2 éves életkor 
elôtt az elsô ízületi vérzést követôen vagy 
azt megelôzôen elkezdett) és a szekunder 
(2 éves kor felett, kettô vagy több ízüle-

ti vérzés után induló) profi laxis. A tartós 
profi laktikus kezelés fôleg súlyos, <1% fak-
toraktivitású hemofíliás gyermekeknél java-
solt az ízületi károsodások megelôzésére, 
többnyire az elsô ízületi vérzést követôen 
a serdülôkor végéig. Hemofília A-s bete-
geknek ilyen célból hetente három alka-
lommal, B hemofíliásoknak hetente két-
szer szükséges a faktorbevitel. Jelenleg 
a folyamatos profi laxis az egyedüli módja 
az ízületi károsodások megelôzésének. 
A faktorpótlás történhet kontrollált ottho-
ni kezelés (KOK) formájában is, amikor a 
beteg saját maga vagy kisgyermek esetén 
hozzátartozója adja be a készítményt. Eh-
hez elengedhetetlen az ehhez szükséges 
elméleti és gyakorlati tudnivalók elsajátí-
tása. A KOK csökkenti a vérzés és a fak-
torpótlás közt eltelt idôt, ezzel mérsékli 
a vérzés következményeit, kevesebb lesz 
az iskolai, munkahelyi hiányzások száma, 
csökken a kórházban töltött idô, nô a be-
tegek szabadsága, javul testi és lelki álla-
potuk.

Faktorkoncentrátumok 

A hiányzó faktor pótlására ma biztonsá-
gos, vírusinaktivált gyári faktorkoncent-
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rátumok állnak rendelkezésre, melyeket 
emberi plazmából (plazma eredetû fak-
torkészítmények), vagy géntechnológiai 
úton (rekombináns készítmények) állítanak 
elô. Utóbbiak drágábbak, de az esetleges 
fertôzô betegségek átvitele szempontjából 
teljes biztonságot jelentenek.
A beadandó faktor mennyiségét és a ke-
zelés idôtartamát az aktuális vérzés típusa 
vagy a tervezett beavatkozás milyensége 
szabja meg. Az egyszeri szubsztitúciós 
adag (fi gyelembe véve, hogy testsúly-
kilogrammonkénti 1 egység VIII. faktor 
adása a beteg FVIII aktivitását 2%-kal, 
1 egység IX. faktor a FIX aktivitást 1%-kal 
emeli) az alábbi képlet alapján könnyen 
kiszámítható:  
Hemofília A esetén: (kívánt FVIII aktivitás 
% - saját FVIII aktivitás %) x ttkg/1,5
Hemofília B esetén: (kívánt FIX aktivitás 
% - saját FIX aktivitás %) x ttkg
Enyhe vérzéseknél általában 20-30%, 
mérsékelt súlyosságúaknál 25-50%, nagy 
vérzéseknél 50-100% faktorszint bizto-
sítása szükséges. A-típusú hemofíliánál 
a kezelést a FVIII rövid élettartama 
miatt naponta két alkalommal, hemofília 
B-nél naponta egyszer kell alkalmazni. 

Hemofíliás betegen megfelelô faktor-
pótlással bármilyen mûtéti beavatko-
zás elvégezhetô. Kisebb mûtétekhez 
30-40%-os faktorszint biztosítása többnyi-
re elegendô, nagy mûtétekhez azonban 
teljes korrekcióra (80-100%-os faktor-
szint) van szükség. A faktorszubsztitúciót 
mûtét elôtt el kell kezdeni és a sebgyógy-
ulásig folytatni.

Egyéb kezelési lehetôségek 

Ízületi vérzés bekövetkezésekor az azon-
nali faktorpótlás mellett fontos az ízü-
let nyugalomba helyezése, jegelése, 
a fájdalom csillapítása. A trombocita-
mûködést csökkentô aszpirin jellegû fáj-
dalomcsillapítók adása tilos, paracetamol, 
amidazophen, metamidazol, opioid 
származékok adhatók. Ritkán nagy 
mennyiségû, feszülô ízületi vérzés ese-
tén szükség lehet ízületi punkcióra, ez 
azonban kizárólag faktorpótlást követôen 
végezhetô. Intramuszkuláris (izom-
ba adott) injekció adása faktor beadá-
sa nélkül tilos. A vérzés megszûnését 
követôen mihamarabb el kell kezdeni 
az ízület mozgatását.
Enyhe hemofília A esetén a vérzés meg-
szüntetésére egy szintetikus készítmény, 
a dezmopresszin (DDAVP) is alkalmas le-
het. A szer intravénás infúzióban valamint 
orrspray formájában adható. Hatására az 
endotel sejtekbôl FVIII és von Willebrand 
faktor szabadul fel, átlagosan 3x-ra emelve 
ezzel a beteg VIII. faktor szintjét. A hatás 
átmeneti, 2-3 napig tart, és az egyéni kü-
lönbségek jelentôsek, ezért próbainfúzió 
adása javasolt. DDAVP alkalmazásával 
kisebb mûtétek, foghúzás is elvégezhetô. 

Súlyos és középsúlyos hemofíliásoknál 
hatástalan. Elônye, hogy nem plazmaké-
szítmény, így mentes a vírusátvitel kocká-
zatától. 
Kiegészítô (adjuváns) kezelésre alkalmaz-
hatók fi brinolízis gátló szerek, elsôsorban 
a tranexamsav (Exacyl), melyek a kelet-
kezett véralvadék lebontását akadályoz-
zák meg. Adásuk a húgyutak vérzéseinél 
kerülendô. Mûtétek, foghúzás esetén jó 
szolgálatot tesznek a fi brinragasztók.

A faktorpótlás szövôdményei 

Akut reakcióként a beadást követôen rövid 
idôn belül felléphet láz, allergiás tünetek, 
kivételesen anafi laxia. A faktorszubsztitú-
ció késôi káros következményei lehetnek 
az infekciós szövôdmények és az inhibitor-
képzôdés.

Infekciós szövôdmények

A faktorkoncentrátumok megjelenését kö-
vetô évtizedekben bebizonyosodott, hogy 
a készítmények hatékonysága mellett 
ugyanolyan fontos azok biztonságossá-
ga. Az egyik követelmény, hogy a betegek 
kezelése során alkalmazott vérkészítmé-
nyekkel ne következzen be fertôzésátvitel. 
A vírusinaktiválási eljárások bevezeté-
se (1985) elôtt a fejlett nyugati orszá-
gokban plazmaeredetû faktorok útján a 
hemofíliások 90%-a fertôzôdött hepatitis B 
vírussal (HBV), 80%-a hepatitis C vírussal 
(HCV). A HIV (human immundefi ciencia 
vírus) -fertôzés a hemofília A-s betegek 
82%-át, a B hemofíliások 48%-át érintette. 
Magyarországon 32 hemofíliás vált HIV-

pozitívvá (közülük 13 él), a súlyos betegek 
90%-a HCV-fertôzött.
Napjainkban a gondos donor-szelekció, 
a véradóktól levett vér kötelezô szûrô-
vizsgálatai (HBV, HCV, HIV1-2) valamint 
a faktorkészítmények gyártása során al-
kalmazott vírusinaktiváló eljárások mind 
hozzájárultak ahhoz, hogy a készítmé-
nyek vírusátvitel szempontjából csak-
nem 100%-os biztonságot nyújtanak. 
Egyes gyógyszergyártók a plazmapoolok 
szûrését érzékeny PCR módszerrel végzik, 
illetve a biztonság fokozására az egyes 
vírusinaktiválási eljárásokat kombinálják. 
Az ún. ablakperiódus miatt (amikor a do-
nor fertôzöttsége még nem mutatható ki) 
azonban még így is lehetséges vírusátvitel. 
A rekombináns technikával elôállított fak-
torkészítményekkel a vírusátvitel kizárt.
Megfelelô faktorpótlással ma már a he-
mofíliás betegek várható élettartama nem 
különbözik az egészséges populációétól. 
Egy esetleges vírusfertôzés azonban sorsfor-
dító lehet. A hepatitis B, hepatitis C vírusok 
idült májgyulladást, májcirrózist, ritkán máj-
rákot (hepatocellularis carcinomát) okoz-
nak. A hepatitis A vírus (HAV) következmé-
nye heveny májgyulladás, ami viszont nem 
alakul át idült formává. A HAV, HBV ellen 
van védôoltás, utóbbi hemofíliás betegnek 
különösen javallt. HCV elleni védôoltás 
egyelôre nem létezik. A HIV-fertôzés ma 
még nem gyógyítható, de a betegség lefo-
lyása (az AIDS-be, azaz a szerzett immunhi-
ányos betegségbe) való átmenet gyógysze-
rekkel lassítható. A parvovírus B19, mivel 
nem rendelkezik lipidburokkal, a szokásos 
vírusinaktiválási eljárásokkal nem pusztítha-
tó el, így fennáll a vérkészítményekkel való 
átvitel lehetôsége. A prionbetegségek közül 
a klasszikus Creutzfeldt-Jacob kór átvitelére 
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nincs bizonyíték, az új variáns (nvCJD) átvi-
tele azonban lehetséges.

Inhibitor-képzôdés 

A faktorpótlással bevitt VIII. vagy IX. faktor 
a szervezet számára idegen fehérje, ezért 
elôfordul, hogy az immunrendszer ellen-
anyagot (alloantitestet) termel ellene. Az 
inhibitor-képzôdés hemofília A-s betegek-
nél 10-30%-ra, B típusú hemofíliásoknál 
3-5%-ra tehetô. Nem veleszületett vérzé-
kenyeknél is képzôdhetnek faktorfehérje 
(fôleg FVIII) ellenes autoantitestek, ez a rit-
ka állapot a szerzett gátlótestes hemofília.
Inhibitor-képzôdésre hemofíliásoknál legin-
kább a súlyos, <1% faktoraktivitású gyerme-
keknél lehet számítani, elsôsorban a 15-50.
expozíciós nap között. Az 50. nap után 
az inhibitor kockázata 1% alá csökken.
Az inhibitor-képzôdésben genetikai és kör-
nyezeti faktorok játszanak szerepet. Ge-
netikai tényezôk a génmutáció típusa, az 
immunválaszt meghatározó öröklött tulaj-
donságok, az inhibitor családi elôfordulása 
és az etnikum (afroamerikai, spanyol egyé-
nekben gyakoribb). A környezeti fakto-
rok közül meghatározók a kezelés módja, 
intenzitása, a készítmény típusa illetve az 
immunrendszert gyengítô tényezôk (pl. 
mûtét, védôoltás). A 6 hónaposnál fi atalabb 
életkorban elkezdett intenzív (nagy dózisú, 
>5 napig tartó), mûtét, súlyos vérzés vagy 
védôoltás miatti faktorpótlás elôsegíti az in-
hibitor kialakulását. Bebizonyosodott, hogy 
a plazmaeredetû és rekombináns készítmé-
nyek közt e tekintetben nincs különbség, to-
vábbá az is egyértelmûvé vált, hogy a korán 
(6-12 hónapos korban) elkezdett rendszeres 
profi laxis csökkenti az inhibitor-képzôdést.

A gátlótest szintjét Bethesda-egységekben 
(BE) fejezik ki. 5 BE alatt kis titerû, 5-10 
BE felett nagy titerû inhibitorról van szó. 
Az inhibitor titere és a faktorpótló kezelés 
hatékonysága között fordított arányosság 
áll fenn.
Inhibitor megjelenésére olyankor kell gon-
dolni, amikor a beteg a faktorpótló keze-
lésre nem a megszokott módon reagál. 
Ennek oka, hogy az inhibitor megakadá-
lyozza a bevitt faktor hatását. Az inhibi-
toros hemofíliás betegek vérzéseinek ke-
zelése éppen ezért nem egyszerû feladat. 
Akut vérzés csillapítására az addig alkal-
mazott faktor nagy dózisa, vagy a FVIII és 
inhibitorai megkerülésével ható ún. bypass 
szerek: aktivált protrombin komplex kon-
centrátum (FEIBA) vagy rekombináns ak-
tív VII. faktor (rFVIIa, NovoSeven) adható. 
Kis titerû inhibitoros betegnek DDAVP 
adása szóba jöhet. Az antitest titer átme-
neti csökkentésére plazmaferezis vala-
mint adszorpciós eljárások megkísérel-
hetôk. Immunoszuppresszív szerek az 
alloantitestekkel szemben kevésbé hatéko-
nyak. Az inhibitor tartós csökkentése vagy 
eliminálása az igen költséges immuntole-
rancia indukciós kezeléssel (ITT) lehetsé-
ges. Ehhez nagy dózisú, kúraszerûen alkal-
mazott faktor adására van szükség.  

A hemofíliások gondozása 

A hemofíliás betegek ellátása komplex fel-
adat, ami nem korlátozódhat csupán a fak-
torpótlásra, ki kell terjednie a fi zikális és 
mentális egészség biztosításához szükséges 
valamennyi tényezôre. Magyarországon a 
hemofília-gondozás 1992 óta folyik szer-
vezett keretek között. Emellett a betegek 

érdekeit a Magyar Hemofília Egyesület kép-
viseli.
Az ellátás eredményességéhez nélkülözhe-
tetlen a jó orvos-beteg kapcsolat, melynek 
kialakítása már a hemofíliás gyermek szüle-
tésekor el kell, hogy kezdôdjön. Különösen 
olyankor fontos a szülôk pszichés támoga-
tása, amikor olyan családban születik vér-
zékeny csecsemô, ahol korábban nem for-
dult elô hemofília. A diagnózis közlése után 
a szülôket fel kell világosítani a betegség 
lényegérôl, a lehetséges kezelési módokról 
és arról, hogy megfelelô faktorpótlással ma 
már a súlyos hemofíliások is közel normál 
életet élhetnek. Profi laxissal elkerülhetô az 
ízületek károsodása, ezért súlyos hemofíliás 
gyermekeknél erre kell törekedni. Amikor 
a gyermek óvodás, iskolás lesz, fontos a pe-
dagógusok tájékoztatása is. Az iskolai test-
nevelési óráktól való eltiltás hiba. A sport 
erôsíti az izmokat, javítja a kondíciót, az erôs 
izomzat védi az ízületeket a bevérzésektôl. 
Az extrém, balesetveszélyes sportokat (pl. 
boksz, karate, judo, birkózás, jéghoki, mo-
untain bike) kivéve számos sportág gyakorol-
ható. Fontos a megfelelô védôruha viselése. 
Az úszás minden hemofíliás számára ideális. 
A rendszeres gondozás során a beteget el 
kell látni pályaválasztásával, családterve-
zéssel illetve életmódjával kapcsolatos ta-
nácsokkal. Kerülni kell a sérülés- és baleset-
veszélyes foglalkozásokat, a nehéz fi zikai 

munkát. Családalapítás, gyermekvállalás 
esetén fel kell világosítani a beteget a gene-
tikai tanácsadás lehetôségérôl. 
Akut ízületi vérzés megszûnte után az ízület 
mielôbbi mozgatása javasolt. Fontos, hogy 
a hemofíliások ismerjék azokat a gyógysze-
reket (elsôsorban aszpirin és származékai), 
melyeket vérzékenységük miatt nem szed-
hetnek. Izomba adott (intramuszkuláris) in-
jekciót faktorpótlás nélkül nem kaphatnak. 
Kontrollált otthoni kezelésben részesülô be-
tegeknek tudniuk kell, melyek azok a veszé-
lyes vérzéstípusok (pl. fejet ért trauma, nyak, 
szájüreg, szem, gyomor-bélrendszer vérzé-
sei), melyek esetén a faktorpótlás megkez-
dése után mindenképpen fel kell keresniük 
a hemofília gondozó központot. A beteg-
ség lehetséges szövôdményeinek kezelése 
sem hanyagolható el. Vírushepatitisben 
kombinált gyógyszeres kezelés (interferon 
+ ribavirin) alkalmazható, mellyel azonban 
a hazai HCV-fertôzések 90-95%-át okozó 
kedvezôtlen 1b genotípusú esetekben tartós 
tünetmentesség csupán 40-50%-ban érhetô 
el. Mivel az alkoholfogyasztás a máj állapo-
tát tovább rontja, a krónikus hepatitiszes be-
teget fel kell világosítani annak veszélyeirôl. 
A HIV-fertôzés progressziója gyógyszerekkel 
lassítható. A krónikus hemofíliás artropátia 
tüneteinek enyhítésében nagy szerepe van 
ortopédiai vizsgálatot követôen a képzett 
gyógytornász által irányított fi zioterápiának. 
Szükség esetén ízületi protézis beültetése is 
végezhetô. 
Mindezek azonban csak a betegséget jól 
ismerô team (hematológus, hemosztaze-
ológus, transzfuziológus, ortopéd szakor-
vos, fogorvos, hepatológus, infektológus, 
szükség esetén egyéb specialista) összehan-
golt munkája keretében biztosíthatók a be-
tegek egyenrangú közremûködésével.
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