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Qu'est-ce que 'hémophilie A ?

Définition Symptomes

L'hémophilie A est une maladie héréditaire du sang Les symptdmes de 'hémophilie A varient en fonction de la
caractérisée par un déficit en facteur VIl de coagulation. Ce sévérité de la maladie. Les saighements peuvent survenir
facteur est essentiel pour la formation de caillots sanguins, apres une blessure, une intervention chirurgicale ou méme
qui arrétent les saignements. Sans suffisamment de facteur spontanément. Les symptémes courants incluent:

VI, les personnes atteintes d'hémophilie A peuvent souffrir . . .
. _ A . . « Saignements excessifs apres une blessure ou une
de saignements importants, méme apres de petites . . . _
intervention chirurgicale
blessures.

« Saignements spontanés dans les articulations, les

muscles ou les organes internes
« Hémorragies nasales fréquentes ou prolongées
« Saignements des gencives

« Saignements menstruels abondants chez les femmes

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie_2023.pdf
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Qu'est-ce que
I'Hémophilie A ?

D Définition D Cause
Trouble héréditaire de la Déficience ou absence du
coagulation lié au facteur VIII de coagulation

chromosome X

~ Prévalence  Sévérité
1 naissance masculine sur Classée en légere, modeéreée
5000 a 10000 ou sévere selon le niveau de

facteur VIII




Causes geneétiques et hereditaires

Mutation génétique

L'hémophilie A est causée par une
mutation dans le géne du facteur
VI, situé sur le chromosome X. Ce
gene est responsable de la
production du facteur VIlI, une
protéine essentielle a la coagulation

du sang.

https://www.has-sante.fr/icms/p _3447771/fr/hemophilie

Hérédité liée au sexe
L'hémophilie A est une maladie
héréditaire liee au sexe, ce qui
signifie qu'elle est transmise par le
chromosome X. Les femmes sont
porteuses du gene défectueux,
mais ne développent généralement
pas la maladie. Les hommes, qui
n'ont qu'un seul chromosome X,
sont plus susceptibles de

développer 'némophilie A.

https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie_2023.pdf

Transmission de la
maladie

Une mere porteuse a 50% de
chances de transmettre le géne
défectueux a chaque enfant. Les
filles ont 50% de chances d'étre
porteuses et les gargcons ont 50%
de chances de développer

'hémophilie A.
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How as Factor Vllis
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Symptomes et
manifestations cliniques

- <

Les saignements articulaires sont un Des saignements excessifs apres des
symptédme courant, qui peut interventions chirurgicales, des
entrainer des douleurs, des extractions dentaires ou des
gonflements et une limitation de la blessures mineures peuvent
mobilité. également étre observés.

D

Des saignements dans le cerveau
(hémorragie intracranienne) peuvent
survenir dans les cas graves,
entrainant des complications

neurologiques.

https://www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
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Diagnostic de 'hémophilie A

TIONS

Antécédents Familiaux

1 Recherche de cas dhémophilie dans la famille.

Examen Clinique

Evaluation des symptémes et de ['histoire des saignements.

Tests Sanguins

Mesure du niveau de facteur VIII.

Le diagnostic de 'lhémophilie A repose sur une combinaison d'éléments cliniques, génétiques et biologiques. Un examen physique
et I'étude des antécédents familiaux sont importants pour identifier les signes de la maladie. Les tests sanguins permettent de
mesurer le niveau de facteur VIII, qui est déficient chez les patients atteints dhémophilie A. Une fois le diagnostic posé, des tests

génétiques peuvent étre effectués pour confirmer la mutation génétique responsable de la maladie.

https://www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
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https://www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie

Tests sanguins et
d'analyse

] Dosage desfacteurs 9 Analyse génétique

de coagulation . .
Identifie les mutations

Mesure la quantité de spécifiques du gene F8,
facteur VIl présent dans le responsable de la

sang. Un faible niveau de production du facteur VIl
facteur VIl confirme le confirmant le diagnostic et
diagnostic dhémophilie A. permettant de prédire la

gravité de la maladie.

3 Etude du temps de coagulation

Mesure la durée que prend le sang a coaguler. Un temps de

coagulation anormalement long est un signe dhémophilie A.

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie _2023.pdf
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Diagnostic Biologique de
I'Hémophilie A

Temps de Céphaline Dosage du Facteur VIII

Activée (TCA)

Allongé dans I'hémophilie A, Test spécifique pour confirmer

mais test non spécifique et évaluer la sévérité de
I'hnémophilie A

Tests Génétiques Autres Tests de

|dentification des mutations Coaglﬂatlon

du géne F8 pour confirmation Temps de Quick, fibrinogene

et conseil génétique pour exclure d'autres troubles

de la coagulation



Imagerie meédicale

L'imagerie médicale joue un role essentiel dans le diagnostic et le suivi de
I'hémophilie A. Elle permet d'identifier les complications associées ala
maladie, comme les hémorragies internes, les Iésions articulaires et

les saignements cérébraux.

Les techniques dimagerie les plus couramment utilisées pour

I'hémophilie A incluent :

« Laradiographie: utilisée pour détecter les fractures, les |Iésions

osseuses et les déformations articulaires.

« L'IRM: permet de visualiser les tissus mous, comme les muscles, les

ligaments et les tendons, et de détecter les hémorragies internes.

- Latomodensitométrie (TDM): offre des images détaillées des os et
des organes internes, permettant d'identifier les saignements

cérébraux et les |ésions osseuses.

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie _2023.pdf
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Traitement de 'hémophilie A

1 Theérapies de remplacement de facteurs de
coagulation

Ces thérapies consistent a administrer le facteur VIll manquant au patient,
soit par voie intraveineuse, soit par injection sous-cutanée. Le facteur VI

peut étre produit a partir de plasma humain ou étre recombinant.

9 Traitements prophylactiques

Le traitement prophylactique consiste a administrer des doses régulieres
de facteur VIl pour prévenir les hémorragies, ce qui est particulierement

important chez les patients présentant une hémophilie sévere.

3 Traitements a la demande

Ce type de traitement est administré uniquement lorsque des hémorragies
surviennent, généralement chez les patients présentant une hémophilie
légére ou modérée.

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie _2023.pdf



https://www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie

Theérapies de remplacement
de facteurs de coagulation

&
Concentrés de facteur VIII

Ces produits sont dérivés du plasma
humain ou produits par génie génétique

et administrés par voie intraveineuse.

Les concentrés de facteur VIl peuvent
étre administrés de maniere
prophylactique (régulierement) ou a la
demande en cas dhémorragie.

N\

Ces thérapies visent a remplacer le
facteur VIl déficient dans le sang,
permettant ainsi la coagulation normale

et la prévention des hémorragies.

https://www.has-sante.fr/icms/p _3447771/fr/hemophilie
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Traitements eémergents et thérapie génique

Thérapie génique Traitements a base Facteurs de coagulation

o . d'anticorps recombinants de longue
La thérapie génique offre un espoir .

e N . : . durée

prometteur pour traiter lhémophilie Les traitements a base d'anticorps,
A en remplacant ou en corrigeant le comme I'émicizumab, ciblent les De nouvelles générations de
gene défectueux responsable de la facteurs de coagulation et facteurs de coagulation
maladie. Des essais cliniques sont prolongent leur durée daction, recombinants, comme
en cours pour évaluer l'efficacité et réduisant ainsi la fréquence des 'Emicizumab, offrent une durée
la sécurité de ces traitements injections et la nécessité de d'action plus longue, permettant
innovants. remplacer le facteur VI des injections moins fréquentes et

une meilleure gestion de la maladie.

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie_2023.pdf
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Prise en charge des complications

Hémorragies

Les hémorragies sont une complication
courante de 'hémophilie A. Elles peuvent
survenir a la suite d'une blessure, d'une
intervention chirurgicale ou méme
spontanément. Une prise en charge
rapide et efficace est essentielle pour

prévenir des complications graves.

https://www.has-sante.fr/icms/p 3447771/fr/hemophilie

Articulations endommagées

Les saignements récurrents dans les
articulations peuvent entrainer des
dommages articulaires a long terme,
conduisant a l'arthrite. Le traitement
précoce des saignements articulaires et
la physiothérapie peuvent aider a

prévenir ces dommages.

https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-06/pnds_hemophilie_2023.pdf

Complications neurologiques

Dans certains cas, les saignements
peuvent affecter le cerveau ou la moelle
épiniere, entrainant des complications
neurologiques graves. Une prise en
charge immédiate est essentielle pour
minimiser les dommages.
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Prevention des hemorragies

Eviter les blessures

Les personnes atteintes
d’hémophilie A doivent étre
particulierement prudentes pour
éviter les blessures, en particulier
celles qui pourraient entrainer
des saignements importants. |l
est important de pratiquer des
activités a faible risque et
d'utiliser des équipements de
protection adaptés lors de la
pratique de sports ou d'activités

physiques.

https://www.has-sante.fr/icms/p 3447771/fr/hemophilie

Traitement
prophylactique

Le traitement prophylactique
consiste a administrer des
facteurs de coagulation de
maniere réguliere, généralement
une fois ou deux fois par
semaine, afin de prévenir les
saignements. Cette approche
permet de maintenir un niveau
de facteurs de coagulation
suffisant dans le sang, réduisant
ainsi le risque de saignements

spontanés.

https.//www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie_2023.pdf

Suivi médical régulier
Un suivi médical régulier est
essentiel pour surveiller I'état de
santé des personnes atteintes
d’hémophilie A et pour identifier
rapidement tout signe de
saignement. Le médecin pourra
ainsi ajuster le traitement en

fonction des besoins et prévenir

les complications.
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Amelioration de la qualité de vie

Soutien psychologique Gestion du traitement

Le diagnostic d'hémophilie peut étre L'amélioration des traitements et des
difficile a accepter pour les patients technologies, comme la prophylaxie et
et leurs familles. Un soutien les thérapies géniques, permet aux
psychologique adapté est essentiel patients de vivre une vie plus active et
pour les aider a faire face aux défis de participer a des activités
émotionnels liés a la maladie. physiques et sportives.

https.//www.has-sante.fr/jcms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/202 3-06/pnds_hemophilie_2023.pdf

Réseaux de soutien

Les groupes de soutien et les
associations dhémophiles permettent
aux patients de partager leurs
expériences, d'obtenir des
informations et de se sentir compris
par des personnes qui vivent les

mémes défis.
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L'importance du suivi médical régulier

1 Surveillance des symptomes

Un suivi médical régulier permet de détecter rapidement
toute nouvelle manifestation de 'hémophilie A, permettant

une intervention rapide et efficace.

3 Prévention des complications

Un suivi régulier permet de détecter et de traiter
précocement les complications potentielles, réduisant ainsi le

risque de complications graves.

https://www.has-sante.fr/icms/p_3447771/fr/hemophilie
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2023-06/pnds_hemophilie_2023.pdf

Evaluation de l'efficacité du traitement

Le suivi permet d'évaluer I'efficacité des traitements en cours
et d'ajuster les doses ou les types de médicaments si

nécessaire.

Ameélioration de la qualité de vie

Le suivi médical permet aux patients de vivre une vie
normale, en minimisant les risques de saignements et en

gérant les complications efficacement.
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