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НАСЛЕДОВАНИЕ ГЕМОФИЛИИ 

Аннотация: в данной статье рассмотрен процесс наследования гемофи-

лии. Дано описание характерным особенностям гемофилии. Представлены 

формы болезни в зависимости от степени и последствий для организма. Обо-

значены подтипы болезни. 
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Гемофилия – это генетически обусловленное заболевание, за которое отве-

чает лишь один ген в Х-хромосоме, оно характеризуется плохой свертываемо-

стью крови. 

Гемофилия – это врожденная болезнь, в результате которой из-за наруше-

ния механизма свертываемости крови, любое кровотечение, даже небольшое, мо-

жет представлять серьезную угрозу не только для здоровья, но и для жизни че-

ловека 

Пара хромосом, определяющая пол человека, включает половые хромосомы 

X и Y. Одна половая хромосома от каждого родителя случайным образом пере-

дается детям. Каждая хромосома состоит из генов, которые определяют функци-

онирование и наследственность человеческого организма. Гены, контролирую-

щие выработку факторов свертывания крови VIII и IX, располагаются в Х-хро-

мосоме. 
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У людей с данной болезнью эти гены производят недостаточное количество 

факторов VIII и IX, которые в свою очередь передаются по наследству. Гемофи-

лия, как правило, передается по мужской линии и женщина с таким геном, будет 

иметь нормальную свертываемость крови, потому что ее вторая X-хромосома 

вырабатывает достаточное количество этого фактора, но женщина является но-

сителем заболевания. 

У мужчины Y-хромосома не принимает участия в производстве факторов 

VIII и IX. Если он унаследовал Х-хромосому от матери с генами гемофилии, то 

заболевание передастся и ему, так как Y-хромосома не может компенсировать 

неспособность Х-хромосомы и обеспечить достаточное количество факторов 

VIII и IX. 

Для гемофилии характерно три вида в зависимости от степени и послед-

ствий для организма: 

 легкая форма, при которой кровотечение возникает только лишь в резуль-

тате врачебного вмешательства, связанного с осуществлением хирургической 

манипуляции, или вследствие приобретенных травм; 

 умеренная форма, характеризующаяся кровотечениями при травмах и воз-

никновением обширных гематом; 

 при тяжелой форме симптомы болезни проявляются в первые месяцы 

жизни ребенка в период роста зубов, в ходе интенсивного движения малыша при 

ползании и совершении первых шагов. 

Кроме конфигураций по тяжести различают три подтипа болезни: 

 гемофилия вида «А» определена генным изъяном, при котором в крови 

пациента не имеется необходимого полимера – фактора. Это классическая гемо-

филия, и проявляется она у 79% всех пациентов; 

 гемофилия вида «В» возбуждается малой активностью IX-го фактора 

свертываемости крови, при этом возникает расстройство развития повторной ко-

агуляционной заглушки; 

 гемофилия вида «С» возбуждается дефектом фактора свертываемости 

крови XI. Вид «С» является наиболее редко встречающимся. 
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Мужчина с геном гемофилии будет отцом абсолютно здоровых сыновей, но 

все его дочери станут носительницами мутации. 

Носительница гемофилии обычно не болеет. Однако с вероятностью 50% 

передает свой ген детям: 25% риска рождения носительницы, 25% вероятности 

рождения мальчика, больного гемофилией. Случаи болезни у женщин тоже воз-

можны. Для этого родителями ребенка должны быть отец, больной гемофилией, 

и мать – носительница мутантного гена. В 20–30% случаев предполагается впер-

вые возникшая случайная мутация в половых клетках, когда оба родителя здо-

ровы и не имеют генов гемофилии. 

Для постановки диагноза гемофилия проводят коагулограмму, где обращает 

на себя внимание замедление АЧТВ, подсчитывается количество факторов свер-

тываемости крови VIII и IX в процентах от нормы. Исходя из полученных дан-

ных, судят о тяжести болезни и выбирают тактику лечения. 

Современные способы пренатальной диагностики позволяют с вероятно-

стью 95% (у представителей европеоидной расы) предсказать рождение боль-

ного ребенка уже на сроке 11–12 недель. 

Если будущий отец болен гемофилией или будущая мама является носи-

тельницей (среди родственников были люди больные гемофилией), очень важно 

во время беременности, на сроке 10–11 недель, провести биопсию ворсин хори-

она, чтобы выявить наследуется ли заболевание. Чуть позже, в 12–15 недель, воз-

можно проведение амниоцентеза, а на сроке 18–22 недели можно сделать кор-

доцентез. 

Данные методы обладают высокой достоверностью в плане диагностики ге-

мофилии у плода. В случае положительного результата, даже если пара прини-

мает решение сохранить ребенка, результаты обследования приобретают огром-

ное значение при планировании тактики родов и послеродового периода. 
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