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Antecedents

L’hemofilia és una malaltia genética que afecta la coagulacio i pot produir hemorragies greus.
Esta lligada al cromosoma X, aixo vol dir que les dones en sén portadores pero la pateixen els homes.
Aixi doncs, I'hemofilia i les coagulopaties congénites han estat classicament associades al sexe masculi.

Fa poc, la comunitat médica internacional ha comencat a reconeixer que les dones portadores tenen sagnats i
hemorragies que estan ocasionats pels nivells baixos de factor de la coagulacié a la sang.

Una de cada tres portadores tindra simptomes en algun moment i pot necessitar tractament. Per aquest motiu
requereixen d'una atencio diferenciada que les contempli de manera integral.

La manca de reconeixement de |la seva realitat ha deixat en una situacié de vulnerabilitat a moltes nenes, adolescents i
dones, al no trobar un acolliment per a les seves dificultats.

Les consequliencies no es donen només a nivell fisic sind també emocional, i cal considerar com tenir-ne cura i quin
acompanyament se’ls pot oferir al llarg de les diferents etapes de la vida.

Presentacio
Al llarg dels anys,

s’ha considerat a les
dones “només”
portadores, transmetien la

El Grup de treball interdisciplinari per a I'acompanyament de les
portadores d’hemofilia i les seves families neix amb la intencié de poder
atendre i acompanyar les dones portadores de manera integral tenint en
compte les seves necessitats amb la finalitat fonamental d’humanitzar

I'atenci6 que se'ls dispensa. malaltia pero,
suposadament, no
Volem donar resposta a varies de les consultes que rebem relacionades patien simptomes.

amb les dones portadores i que podriem resumir en:

Pares i mares de Dona portadora Dona embarassada Home amb Adolescent
nenes que son que demana amb antecedents hemofilia que no té germana d'unnen
portadores i es assessorament familiars en compte que ell amb hemofilia que
plantegen quan perque vol ser d’hemofiliai vol transmet la es pregunta “Jo
explicar-li, de quina mare, confirmar si ella és condicié de puc ser
manera, que dir desitja coneixer portadora, el sexe portadora de portadora?”, “On
perqué ho puguin les opcions de del nadd que manera obligada a m’ho han de
entendre, etc. reproduccio espera, si pot ser totes les seves mirar?”.
assistida, etc. hemofilic, etc. filles.
1 2 3 4 5
( Testimoni:

“Com li podem dir a la nostra filla que és portadora? No sabem com s’ho prendra. Esta
sempre molt pendent de mi quan em poso tractament i no la volem preocupar més. Pero
els anys passen i en un moment o altre li haurem de dir. Quan és millor?”

\ Pare d'una nena portadora /




0 Per qué una atencié especifica per a les dones portadores?

Qui som?

La creacio del grup va ser impulsada pel Consell Consultiu de la Fundacié Privada Catalana de I'Hemofilia integrat pels
hematolegs referents de les unitats d’hemofilia dels Hospitals Sant Joan de Déu, Sant Pau i Vall d'Hebron, membres de
I’Associacio Catalana de d’Hemofilia i professionals del Banc de Sang i Teixits.

Actualment el Grup de treball interdisciplinari esta format per professionals de diferents disciplines com I'hematologia, la
infermeria, la psicologia, la pedagogia, la genetica i la ginecologia de:

« L'Associacio Catalana de I'Hemofilia » El Servei de Medicina Genetica i Molecular de 'Hospital Sant
Joan de Déu de Barcelona, Institut Pediatric de Malalties Rares
» La Fundaci6 Privada Catalana de I'Hemofilia. SJD.
» La Unitat de Trombosi i Hemostasia, Sant Pau Campus Salut
 El Servei d'Hematologia Pediatrica de I'Hospital Barcelona.
Sant Joan de Déu de Barcelona i de I'Institut de  * La Unitat Integrada d'Hemofilia SUD-HSP. CSUR coagulopaties i
Recerca SJD. membres d’Eurobloodnet.

Qué hem fet?

El Grup de treball es va reunir diferents vegades per donar Teniem clar que la condicié de portadora és un fet fisic que
respostes a interrogants com: pot tenir implicacions diferents al llarg de la vida.

* Per que hem d’estudiar a les portadores?

» Hem de fer estudi genétic en tots els casos?
Quan?

« Es necessari fer seguiment de les
portadores? Com ha de ser?

» Des de quines disciplines se'ls pot oferir
atencio?

Perd aquesta condicio fisica també ve de la ma de
sentiments i pensaments que poden produir inquietud o
malestar.

Cada nena, cada noia, cada dona i cada membre de la seva
familia, ho viu d'una manera diferent.

| les portadores qué n'opinen?

Vam donar a coneixer la creacio del grup a una de les Jornades
d’actualitzacioé organitzades per 'Associacié Catalana de 'Hemofilia.

Posteriorment, vam convocar una reunié de grup convidant a participar a
les dones portadores.

A la reunié van participar: 12 dones portadores de diferents edats (des
d’adolescents fins a avies), 1 home amb hemofilia, 1 mare de portadores
i 5 membres del grup de treball interdisciplinari.

Els hi voliem donar veu i que se sentissin escoltades per saber quée . o
necessiten, queé troben a faltar, com els agradaria ser ateses, etc. El que no es parla, no existeix".

Primeres conclusions i actuacions

Es demana molta informacié per poder comprendre Cada etapa de la vida és singular i requereix un abordatge diferent.
tot el que implica la condicié de ser portadora.

Per aquest motiu, tenint totes aquestes coses en compte i fruit d'una
Es reclama una atencio diferenciada, especialitzada, reflexid i treball en equip, hem dissenyat un protocol d'atencié per a
propera per parlar de les coses amb naturalitat i I'acompanyament de les dones portadores que s'implementara als
confidencialitat, sense tabus. diferents centres de tractament.

A més, també, crearem materials informatius, de consulta i suport.

Amb la col-laboraci6 de:

Més preguntes? Preocupacions?
Estem a prop per ajudar-te.

Els propers diptics informatius tractaran sobre els temes propis de la ’K Fundacié "l Caixa
infancia, I'adolescéncia, I'edat adulta, la maternitat i I'edat avangada. "

ACHE 933014044 (@) Snuiccs [ semviapencasacsooms

“iInclusié

Per a qualsevol dubte, co'nsulta 0 si necessites mes mformaglo, pots @: info@hemofilia.cat  fss=ssans  Barcelonad
contactar amb la teva unitat de tractament o amb I'Associacio. HH i Faminiame

Grup de treball interdisciplinari per a 'acompanyament de les portadores d’hemofiliai les seves families
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El primer contacte amb la unitat

Si tens aquest butlleti a les teves mans, possiblement ets pare, mare o familiar d’'una nena portadora d’hemofilia. L'objectiu
d’aquest document és facilitar-te informacio que pot ser d'ajuda davant d’aquesta situacio.

L'hemofilia és un trastorn de la coagulacié poc comi amb una heréncia lligada al sexe (cromosoma X). Es presenta amb
tres graus de gravetat, en funcidé del factor de coagulacié que el cos produeix. Pot cursar amb hemorragies i el seu
seguiment i tractament s’ha de portar en unitats especialitzades.

Totes les filles d'un home 2 La dona portadora (XX) pot
amb hemofilia (XY) sén transmetre el cromosoma X 9 Oz
portadores (XX). @ XY XX afectat (X) a cada embaras. s o
Els fills d'un home amb La meitat dels fills (50%)
hemofilia (XY) mai la poden ser hemofilics (XY) i el
patiran. 50% de les filles poden ser %9
9 OZ portadores (XX). 6Z OZ 9 9
xx xY @L‘,Y XY XX Xx
El diagnostic
Portadora obligada Portadora possible
» Dones que el seu pare és hemofilic. * Les filles de mares portadores.
* Dones amb dos o més fills amb » Les mares d'un nen amb hemofilia pero
hemofilia. sense antecedents a la familia.
» Dones amb un fill amb hemofiliai com » Dones amb antecedents familiars pero
a minim, un altre parent també afectat sense fills amb hemofilia.
(cc;)m el seu avi, el seu germa, oncle, « Es necessari fer un estudi genétic per
nebot o cosi). confirmar-ho.
> » S'aconsella fer un estudi genétic per a
o — coneixer la mutacio.

Ser portadora: que cal saber?

Durant molts anys es pensava que només els homes i els nens podien patir sagnats. Les dones portadores, pero, també poden
tenir nivells baixos de factor i/o hemorragies.

Actualment definim I'hnemofilia en nenes i dones segons els simptomes hemorragics i els seus nivells de factor.

Entre Dona amb hemofilia Els simptomes més freqiients
>5%-40%  lleu son:
FVIII/IX Ent : « Blaus amb facilitat davant
- inferior al on reo —_— 2::::11?;?12 hemofilia petits cops.
40% 1% - 5% « Sagnat perllongat en ferides.

Dona Inferior a Dona amb hemofilia * Sagnat abundant en
portadora = 1% greu menstruacié, parts, cirurgies,

d’hemofilia extraccions dentals...

FVIII/IX Si ~ Portadora simptomatica . _

superioro — Té sagnats? Hi ha diferents tractaments
igual al 40% disponibles. En cas necessari, els

No Portadora asimptomatica  professionals de la teva unitat
t'explicaran les diferents opcions.



(B Material informatiu per a les families de les nenes portadores d’hemofilia

Informacio als pares

Seguint les recomanacions de les guies de la Federaciéo Mundial d'Hemofilia, heu de saber que com a pares de nenes

portadores, és important que demaneu visita amb el vostr ntr referencia, per a poder fer un seguiment des de la
primera infancia i, si fos necessari, les vostres filles han de rebre tractament i atenci6 de la mateixa manera que els nens amb
hemofilia.

Testimonis “Necessitem
Com [i e tenir accés a la
: ne ' i6.”
{un explico a Ia Quan? A com a{ecta‘z \a informacio
ca\ fe é{\c'? meva filla? i dat? reSU\‘atS. o)
i en quina edat? meva fila? Mare de
es portadora
Es necessari conéixer els nivells de L'estudi geneétic, quan s’hauria de fer?
factor?
Les families sovint es plantegen quan realitzar les proves
Les nenes amb hemofilia i les portadores genetiques. Moltes es pregunten si haurien de fer-les durant la
d'’hemofilia simptomatiques tenen un risc més alt infancia, abans que comencin a menstruar, o si haurien d’esperar
d'hemorragies després de traumatismes, que siguin adultes i puguin prendre la decisié per elles mateixes.

extraccions dentals o cirurgies.
Coneixer la condicio de portadora des de la infancia pot ajudar-la a

Es important mesurar els nivells de factor a totes viure amb normalitat la realitat de tenir hemofilia o de ser-ne
les portadores (possibles o obligades) com més portadora.
aviat millor,
de manera que es puguin prendre mesures si les Cada familia i cada nena, pero, té una historia de vida diferent, per la
concentracions de factor son molt baixes. qual cosa a la teva unitat us donaran el millor suport.
Un nivell de factor dins de la normalitat no vol dir El vostre equip multidisciplinari us ajudara a trobar quin és el millor
que la vostra filla no sigui portadora. moment per a fer I'estudi genétic.

Com li expliquem a la nostra filla
Abans de tot heu de valorar si la vostra filla esta preparada per afrontar la informacio.

Es necessari tenir en compte diferents factors com I'edat, la maduresa emocional, el nivell de comprensié i, sobretot,
el seu interés per a la informacio, les preguntes que ella us planteja, etc.

Nosaltres recomanem comengcar a parlar-ho abans de I'adolescéencia (entre els 9 i 10 anys).

A la teva unitat t'acompanyaran i et donaran tot el suport que vosaltres i la vostra filla pugueu necessitar.

Important Per a més informacio
Pots trobar més informacid a la resta de butlletins
Contacta amb la teva unitat de referencia en cas que la teva filla i a la web: www.hemofilia.cat
sigui una portadora d’hemofilia davant de:
* Una intervenci6 quirurgica. No oblidis que pots consultar els teus dubtes als
* Procediments amb risc de sagnat. professionals de la teva unitat de referéncia o
- Extraccions dentals. adrecar-te a I'Associacio.
. ACCidentS. Amb la col-laboracié de:
« Hemorragies. Estem a prop per ajudar-te. =3¢ Fundaci6 "la Caixa"
Recorda: hi ha diferents tractaments per a portadores ACH &' 933014044 @ Barcotona ] R o D et
d’hemofilia. @: info@hemofilia.cat (][] sspsameniaisia.  Barcelona

Grup de treball interdisciplinari per a I'acompanyament de les portadores d’hemofilia i les seves families
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Si tens aquest butlleti a les teves mans, és perquée ets una adolescent portadora d’hemofilia. L'objectiu d'aquest document
és donar-te informacié que et pot ser Uutil en aquest moment.

T'estas fent gran i ha arribat el moment de donar la benvinguda a aquesta nova etapa de la teva vida que es caracteritza per
molts canvis, un d’ells és I'aparicio de la menstruacioé.

La menstruacié és un procés del teu cos, normal i natural. Encara que ara sigui una cosa nova per a tu, et donarem tota la
informacid que necessites per adaptar-te a aquest canvi.

La menstruacio i el sagnat menstrual abundant (SMA).

La primera menstruacié (menarquia) sol arribar entre els 10 i els 16 anys, el més habitual és al voltant dels 12.

Acostuma a apareixer al cap de 2-3 anys després de l'inici del desenvolupament mamari.

Com és una menstruacio normal a I'adolescencia?

* Durada del sagnat de 2 a 7 dies.

« Canvis de compresa o tampo cada 2 hores o més.

+ Cicles menstruals de 21 a 45 dies de durada.

+ Abseéncia de sagnat entre menstruacions.

+ Sagnat < 80 ml en una menstruacio. En cas d’'usuaries de copa menstrual, la quantitat

de sagnat en una menstruacio es pot calcular sabent la capacitat en ml de la copa.

El fet que siguis portadora d’hemofilia pot implicar que tinguis un sagnat menstrual abundant (SMA).

QUE ES EL SAGNAT MENSTRUAL ' Independentment del teu

ABUNDANT? nivell de factor, pots patir
SMA.

» Menstruacio de més de 7 dies de durada. ")
En aquest cas, recomanem

+ Necessitat de canvi de compresa o tampo que consultis a la teva unitat

en menys de 2 hores. de coagulopaties de referéncia
- ja que hi ha diferents
TN gy « Preséncia de coaguls més grans que tractaments possibles.
- \‘ 1 moneda de 1€.

A més, poden buscar el millor

Limitaci6 de les activitats de la vida diaria. per a tu i valorar, si cal, derivar-
te a un Servei de Ginecologia.

Dolor menstrual

Les millors opcions per calmar el dolor menstrual poden ser:

* Les infusions d’'achillea millefolium, fulles de guaiaber o arrel «  Calor local.
de valeriana. Milloren el dolor menstrual sense augmentar el *  Fer esport de forma regular.
risc de sagnat.. * Analgesics, segons prescripcio médica.




2 Material informatiu per a portadores d’hemofilia adolescents

Qualitat de vida

La

Si sents que el sagnat menstrual €N cq o Tuacjs th

limita la teva vida diaria, consulta tevg vig as ’f'77ita, q 'aCom

amb la teva unitat de coagulopaties actiwtata diér,'a. H s actjyjy. P aNyar,
de referéncia, buscaran una solucio. ANar 4 C/S dmp els :S de Dodeat: de /5

ass Micg I fer
Ort
))

Altres recomanacions

Una dieta equilibrada, saludable i variada t'assegurara tots els nutrients necessaris per a la teva salut.

T'aconsellem aliments rics en ferro per compensar la possible anemia o falta de ferro degut al sagnat.

Recomanem no abusar de productes lactics ni del té, ja que poden dificultar I'absorcio del ferro.

Primeres relacions sexuals

\_

Durant les primeres relacions sexuals és normal que es produeixin petites lesions a I'himen (membrana elastica que
cobreix una part de I'entrada de la vagina), aix0 pot donar lloc a sagnats vaginals lleus.

Ocasionalment, en les dones portadores d’hemofilia, aquest sagnat pot ser més perllongat i/o intens degut a la
coagulopatia.

Recomanem consultar en cas de sagnat vaginal perllongat i/o intens després de les teves primeres relacions sexuals.

J

Com s'hereta i es transmet I'hemofilia i la condicio de portadora

—

Lg
Totes les filles d'un home 67 La dona portadora (XX) pot 9 OZ
amb hemofilia (XY) sén transmetre el cromosoma X .
portadores (XX). @ XY XX afectat (X) a cada embaras. = 1
Els fills d'un home amb La meitat dels fills (50%) poden ;R
hemofilia (XY) mai la ser hemofilics (XY) i el 50% de
patiran. 9 o” les filles poden ser portadores 6Z OZ 9
(XX). @xy  xv xx XX
o xY
Important Per a més informacio
Pots trobar més informacio a la resta de butlletinsiala
Contacta amb la teva unitat de referencia davant web: www.hemofilia.cat
de:
) L . No oblidis que pots consultar els teus dubtes als
* Una intervenci6 quiruargica, procediments professionals de la teva unitat de referéncia o adregar-te
amb risc de sagnat, extraccions dentals, a I'Associacio.
accidents, sagnats (nassal, gingival, Anibleccdllaboradibidi:
digestiu, vaginal, etc.) Estem a prop per ajudar-te. _K Fundacié "l Caixa

Diputacié f[J} Generalitat de Catalunya
B. p I Departament de Drets Socials
arcelona [ j inclusié

. Sagnat menstrual abundant. ACHR 933014044

@: info@hemofilia.cat L] pepariament ek Barcelona

Grup de treball interdisciplinari per a I'acompanyament de les portadores d’hemofilia i les seves families
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JUSTIFICACIO

L'hemofilia o ser portadora d’hemofilia té un origen genétic i esdevé una condicié que acompanya al llarg de tota la vida.

La dona portadora pot patir sagnats.

Una de cada 3 dones portadores té més risc de sagnat, per aix0 és important coneixer els efectes de la condicié de

portadora d’hemofilia individualment i com identificar i manegar una situacié de risc.

Com puc saber si soc portadora? Hi ha dues possibilitats:

% Portadora obligada Portadora possible
N - Dones que el seu pare és hemofilic. * Les filles de mares portadores.
A “ P\ « Dones amb dos o més fills amb * Lesmaresd u? nerclj ar?b hlemofllla
£ gt A -~ perd sense antecedents a la
g N\ familia.
g - {
L’ / & - W '\ O . rp. . .
B\ Dones amb un fill amb hemofiliai - « Dones amb antecedents familiars
N/ \ com a minim, un altre parent també pero sense fills amb hemofilia.
N P afectat (com el seu avi, el seu germa,
£ o i E oncle, nebot o cosi). » Es necessari fer un estudi genétic
4 SR per confirmar-ho.
5\ P S, il | 5 . Saf
L e/ & ! » S'aconsella fer un estudi genétic per a
| = e .7
F}\ nl@w Ve coneixer la mutacio.

No totes les dones portadores tenen el mateix nivell de factor
ni el mateix risc de sagnat.

Segons el nivell de factor, una dona portadora pot ser:

SE — Dona amb hemofilia lleu
J‘ >5% -40%
FVII/IX inferior al __ Entre — Dona amb hemofilia
40% 1% - 5% moderada

B Inferior a

portadora 1%
d’hemofilia =

Dona amb hemofilia greu

Si — Portadora simptomatica

FVII/IX superior o

iqual al 40% Té sagnats?

—

No Portadora asimptomatica



3 Material informatiu per a portadores d’hemofilia en edat adulta

RECOMANACIONS

Les dones amb familiars afectes d’hemofilia, ja siguin fills, pare o mare portadora, haurien de confirmar o descartar la
seva condicio de portadora. Especialment les portadores possibles.

S’haurien de coneixer els nivells de factor de les dones portadores mitjangant una analitica de sang,
com a minim una vegada a la vida. Es recomana fer-ho sempre abans de procediments quirurgics o

complicacions hemorragiques importants.

tractament adient, si fos necessari.

Consultar amb la teva unitat de coagulopaties de refere

MENSTRUACIONS ABUNDANTS

La dona portadora pot tenir menstruacions abundants
des de la primera a I'tltima d’elles. Es un trastorn que
es pot tractar i no fa falta conviure tota la vida amb
ell.

Existeixen diferents opcions de tractament que cal
individualitzar d'acord a les preferéncies de cada
dona i les seves necessitats i/o altres malalties que
també es puguin tenir. Aquestes mesures inclouen
diferents tractaments hormonals, dispositius
intrauterins (DIU) o farmacs que disminueixen el
sagnat com els antifibrinolitics (Amchafibrin®).

PROCEDIMENTS QUIRURGICS

No totes les operacions ni totes les dones tenen el
mateix risc de sagnar.

Perd entre un 29 i un 48% de les portadores amb nivells
inferiors al 40%, poden tenir problemes hemorragics en
intervencions quirdrgiques, que inclouen sagnats de
meés de 3 hores. Poden precisar tractaments per a
millorar la coagulacié o inclus transfusions de sang.

Una vegada més s’ha d’individualitzar per poder iniciar
el tractament més adient a cada cas.

Testimonis Tinc
Normaljtzat o
Mmey
No sé quin nivell Sagnat
0

Quan haig d'informar que
soc una dona portadora

Realment, com

m'afecta? d'hemofilia?

Abans p
! havy;
Secret/sme din j I//Ia molt

©s famyj;
amp hemo filia 1es

Consultar amb la teva unitat de coagulopaties de referéncia, davant de qualsevol procediment o
intervencio que impliqui el teu cos, per poder anticipar-se a possibles complicacions i posar el

))

=

ncia davant de qualsevol dubte o sagnat.

PROCESSOS ODONTOLOGICS

Entre un 27 i un 72 % de les dones portadores amb
nivells de factor per sota del 60% poden tenir sagnats
perllongats, de més de 3 hores després d’extraccions
dentals.

Existeixen diferents mesures per minimitzar el sagnat
en cas de neteges dentals o extraccions de peces.
Sempre sén individualitzades i tenen en compte els
nivells de factor, la tendéncia hemorragica de cada
dona i el tipus de procediment dental. Podeu adrecar-
vos als serveis d'odontologia especialitzats que es
coordinen amb les unitats de tractament de I'hemofilia.

TRAUMATISMES | HEMORRAGIES
SENSE MOTIU

El mateix cop en dones portadores pot tenir diferents
consequeéncies, fer un hematoma més gran o més
petit depenent, una vegada més, dels nivells de factor
i de la tendencia hemorragica de cada dona.

Igual pot passar amb sagnats sense cap motiu, com
pot ser la sang pel nas (epistaxi), que pot ser més
freqlient en dones amb nivells baixos de factor i molt
anecdotic amb nivells més superiors.

Per a més informacio

Pots consultar:
https://www1.wfh.org/publications/files/pdf-2350.pdf

Si et planteges ser mare, tens un altre material especific
sobre la maternitat en portadores d’hemofilia.

No oblidis que pots consultar els teus dubtes als
professionals de la teva unitat de referéncia o adrecar-te a
I’Associacio.

Amb la col-laboracié de:

:K Fundacié "la Caixa”

®

AT} Generalitat de Catalunya
Departament d’lgualtat
S i Feminisme

Estem a

prop per
ajudar-te.

ACHZ 933014044
@: info@hemofilia.cat
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La maternitat és una opcid que es pot plantejar, o no, cada dona. Actualment els avengos de la ciéncia obren diferents
opcions a les dones portadores d’hemofilia. Escollir no sempre és facil.

Si es decideix voler ser mare, abans de I'embaras les dones portadores d’hemofilia han de tenir una informacié adequada
sobre les implicacions genetiques de I'hemofilia, les opcions reproductives disponibles i les opcions de diagnostic.

Aix0 permetra planejar 'embaras, on es controlara, com sera el part, quina medicacio és la més adequada pel seu maneig,
entre altres coses.

Abans de quedar-te embarassada, qué cal saber? CONSELL GENETIC

Es recomanable informar-se quan es té el desig de ser mare per poder decidir sobre totes les opcions disponibles i planificar
I'embaras. Des de la teva unitat de tractament poden posar-te en contacte amb el servei de genética per rebre
assessorament genétic.

A més, et pots donar un temps per pensar en les diferents opcions i, si ho desitgeu tu o la teva parella, també podeu
consultar amb el servei de psicologia.

Embaras Natural Embaras amb técniques de reproduccio assistida
f( W Es necessari conixer bé com Les dones portadores d’hemofilia poden optar per
B es transmet I'hemofilia. tecniques de reproduccio assistida per a la gestacio
Pl d’'un nadd que no sigui portador de la mutaci6 que
b | sil'opcié és un embaras causa 'hemofilia.
| * natural cal tenir informacié
| \ sobre les opcions de Aquestes técniques poden incloure la fecundacié in
1 diagnostic prenatal que es vitro amb:
ki [_; recomanen en aquest cas. + embrions seleccionats sense la mutacio, o
L, [Pk « Ovuls de donants.

DAVANT D'UN EMBARAS: DIAGNOSTIC PRENATAL

En cas d'un embaras natural (no s’ha fet seleccié d’embrions) desconeixem si el nadd, sera un nen amb o
sense hemofilia, 0 una nena portadora o no (recordem que sén portadores obligades només si el pare és
hemofilic i s6n portadores possibles si la mare és portadora). Es recomanable, primer de tot, conéixer el sexe

del futur nadé. En cas de ser un nen, poder saber si és portador del gen de I'hemofilia. 9

Tant si es tracta d'un embaras natural com d’'un embaras amb técniques de reproduccio assistida és
aconsellable fer un diagnostic prenatal.

Hi ha diferents procediments per coneixer el sexe del fetus i 'estat de portador de la mutacié de I'hemofilia:
«  Per estudi del DNA lliure fetal a la sang materna es pot saber el sexe a les primeres setmanes de
gestacio (7-9 setmanes). &/

«  Per biopsia corionica (setmana 10-13) i per amniocentesi (14-16 setmanes de gestacid) es pot fer xY

I'estudi genétic del futur nadé.
«  Calinformar-se dels riscos associats a les técniques invasives (biopsia coridonica/amniocentesi).

Si es coneix que el fetus és un nen afectat d’hemofilia, és important donar-
se un temps per a pensar i avaluar les diferents opcions.

Sén sempre decisions dificils. Es pot consultar amb I'equip multidisciplinari
i demanar assessorament psicologic.

Si es decideix fer una interrupcio de I'embaras, aquesta s’ha de planificar.




4 Material informatiu per a portadores d’hemofilia. | si vull ser mare?

SEGUIMENT DE L'EMBARAS

/.

\_

En les dones portadores d’hemofilia, el factor VIII, i una mica menys el factor IX, augmenten durant I'embaras. En la \
majoria de casos, al final de I'embaras s'arriba a uns nivells Optims i segurs de cara al part.

El teu hematoleg/a fara els controls adients durant 'embaras, sobretot si es necessita fer alguna actuacié amb risc
de sagnat, com per exemple una amniocentesi, pero també davant qualsevol complicacié hemorragica, i just abans
de la data prevista de part.

En general, durant 'embaras les complicacions per sagnats sén per motius relacionats amb el mateix embaras i no
pel fet de ser portadora d’hemofilia. /

PART

Es recomana que sigui en un centre especialitzat amb metges obstetres amb experiencia en hemofilia i altres
coagulopaties i, a ser possible, amb un hematoleg/a localitzable en tot moment.

El teu equip de metges i infermeres, hauran d’elaborar un “Pla” de cara a aquest moment. Els aspectes que
requereixen més atencid son el tipus d'anestesia i el seu maneig, i el tipus de part (cesaria, part vaginal, induit,..). Aixi
com la necessitat d'algun tractament per a millorar la teva hemostasia, en cas de no haver assolit un nivell de factor
suficient.

Aqguest “Pla” també incloura les cures de cara al benestar del nadé, especialment si presenta hemofilia. Per
exemple, intentant que el part sigui poc agressiu i minimitzant I'is de forceps.

Aqguest “Pla” es coordina entre el Servei d'Hematologia, el Servei de Ginecologia, Servei d’'Anestésia i el Servei de
Pediatria.

PUERPERI

* Aquest periode s'inicia a partir del naixement del nadé. El nivell de factor que
havia augmentat durant 'embaras, arribant en molts casos a nivells normals,
torna a baixar. Aixo pot fer que als pocs dies del part hi hagi un sagnat
vaginal, com una menstruacid, amb major quantitat del que és esperable.

+ El teu hematoleg/a t'haura donat tractament i instruccions perqué aixo no
passi o sapigues el signes d’alarma i com actuar.

LACTANCIA
Per a més informacio

« Aquest periode no té cap
caracteristica especial en Pots trobar més informacio a:
la dona portadora. https://www1.wfh.org/publications/files/

df-2350.pdf

+ Algunes medicacions que
es donen per a controlar No oblidis que pots consultar els teus
el sagnat post-part com dubtes als professionals de la teva unitat
I'’Amchafibrin ® sén de referéncia o adregar-te a I'’Associacio.
segures amb la lactancia
materna. Estem a prop per ajudar-te.

ACH & 933014044
@: info@hemofilia.cat

Amb la col-laboracié de:
e P Diputacid q[l]jgef\efﬁ];al det%a.lalun.)g‘ p Z]IID‘Generalitat de Catalunya
i & Departament de Drets Social
7K Fundacié "la Caixa @Barcelona ULl pevemens ot Barcelonad [l Popsriamens e oess sociae
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JUSTIFICACIO

L'Hemofilia és una malaltia d’origen genétic que ens acompanya tota la vida. Recordar que les dones portadores poden patir
sagnats i hemorragies.

La vida es pot dividir en diferents etapes, totes molt diferents, sent la darrera la de les persones grans. L'envelliment és un
procés natural de la vida, al qual és aconsellable arribar de forma activa i saludable.

Com a dona portadora d’hemofilia, durant I'etapa reproductiva, has pogut patir sagnat abundant durant la menstruacié o
després d’un part, en cas que hagis estat mare. En aquesta etapa hauras de fer front a altres reptes.

REPTES DE L'ENVELLIMENT

Activitat fisica

Diferents estudis han demostrat que les dones portadores tenen
més problemes articulars que les dones de la mateixa edat que
no son portadores.

Ser actiu fisicament aconsegueix alentir o atenuar, i fins i tot
revertir, molts dels efectes de I'edat.

Per aquest motiu, s'aconsella incorporar trenta minuts d’activitat
fisica a la teva vida diaria: desplacgar-se a peu, pujar escales,
passejar el gos, apuntar-se a un gimnas o piscina, ...

Prevencio d’accidents i lesions

A qualsevol edat es pot patir una caiguda, perd, a mesura que es van sumant anys, aquestes possibilitats
augmenten i tenen efectes importants en la qualitat de vida i 'autonomia.

Amb I'envelliment poden apareixer trastorns de lI'equilibri o la memoria i, a més, determinades malalties
provoquen debilitat muscular, que poden ser causa de caigudes. Si afegim que, a vegades, es porta un calcat
inadequat o es pren alguns medicaments que donen somnoléncia o marejos, el risc augmenta .

Per reduir aquest risc de caigudes es pot:
« fer exercicis per millorar la forga i I'equilibri,
« utilitzar bastons o ajuts per caminar,
« realitzar revisions oftalmologiques periodiques
« augmentar la seguretat de la llar, amb mesures com la instal-lacié d’agafadors al bany o a la dutxa, la
retirada de les catifes o la millora de la il-luminacio.

En una dona portadora, una caiguda pot provocar un hematoma de major mida que en una dona no portadora,
que trigui més en curar o que sigui necessari intervenir. Igualment si hi ha una fractura d’'un os que precisi
cirurgia, encara que es posi mesures adients, perque I'’hemostasia sigui eficag, sempre hi ha un risc més gran de
sagnar que en una altra persona.
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Alimentacio

La majoria de persones grans necessiten menys energia que la que han necessitat durant altres etapes de la vida, pero és
necessari que es mengi de tot. L'alimentacié ha de ser equilibrada, variada i suficient.

Com a dona portadora I'obesitat pot afectar a les articulacions, i accelerar el desgast ossi. Aix0 podria comportar, en un
periode de temps més curt de I'habitual, algun tipus d'intervencié, amb el risc de sagnat associat.

A més, I'obesitat augmenta el risc d’altres malalties com per exemple la hipertensid, la diabetis i les afectacions

cardiovasculars, com els infarts.
Com a dona portadora, és important cuidar la salut cardiovascular, sent I'alimentacio6 un factor clau.

El tractament d’una afectacié cardiovascular por implicar tractaments que augmentin el risc de sagnar. mu

PROCESSOS ODONTOLOGICS

Entre un 27 i un 72 % de les dones portadores amb nivells de factor per sota del 60% poden tenir sagnats perllongats, de
més de 3 hores després d’extraccions dentals.

Existeixen diferents mesures per minimitzar el sagnat en cas de neteges dentals o extraccions de peces. Sempre sén
individualitzades i tenen en compte els nivells de factor, la tendencia hemorragica de cada dona i el tipus de procediment
dental. Podeu adrecgar-vos als serveis d’'odontologia especialitzats que es coordinen amb les unitats de tractament de
I'hemofilia.

TRAUMATISMES | HEMORRAGIES SENSE
MOTIU

PROCEDIMENTS QUIRURGICS

No totes les operacions ni totes les dones tenen el

mateix risc de sagnar. El mateix cop en dones portadores pot tenir diferents
consequiencies, fer un hematoma més gran o més
Perd entre un 29 i un 48% de les portadores amb nivells petit depenent, una vegada més, dels nivells de factor
inferiors al 40%, poden tenir problemes hemorragics en i de la tendéncia hemorragica de cada dona.
intervencions quirargiques, que inclouen sagnats de
més de 3 hores. Poden precisar tractaments per a Igual pot passar amb sagnats sense cap motiu, com
millorar la coagulacio o inclus transfusions de sang. pot ser la sang pel nas (epistaxi), que pot ser més
freqlient en dones amb nivells baixos de factor i molt
Una vegada més s’ha d’individualitzar per poder iniciar anecdotic amb nivells més superiors.

el tractament més adient a cada cas.

Per a més informacio
RECOMANACIONS
Pots consultar:

1. L’envelliment és una fase de la vida a la qual hem d'arribar https://canalsalut.gencat.cat/ca/vida-
de forma activa i saludable. saludable/etapes-de-la-vida/gent-gran/

2. Les dones portadores, han de fer front als reptes de No oblidis que pots parlar dels teus dubtes
I'envelliment com: tenir una bona activitat fisica, portar una als professionals de la teva unitat de
dieta saludable i prevenir o minimitzar, en la mesura del referéncia o adregar-te a I’Associacio.

possible, el risc de caigudes i traumatismes.
Estem a prop ACHZ 933014044
3. Consultar amb el seu hematoleg/a de referéncia, davant per ajudar-te. @: info@hemofilia.cat
qualsevol dubte relacionat amb intervencions o sagnats,
per poder anticipar-se a possibles complicacions i posar el ‘ ot o o
; H . Amb la col-laboracié de: e atanent Sl o
\ tractament adient, si fos necessari. [l szzzzss  Barcelona
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