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Resumo: A hemofilia B é uma doenca hereditéaria ligada ao cromossomo X, caracterizada pela deficiéncia
do fator 1X. Quando grave, pode cursar com sangramentos logo apés o nascimento. J.P.P.S,,
masculino, atualmente com 2 anos e 5 meses, necessitou de pungdo venosa apos 0 nascimento
para realizacdo de antibioticoterapia, tendo cursado com hematoma progressivo em local da
puncdo, além de alteracdo no coagulograma, com necessidade de transfuséo sanguinea ainda nos
primeiros dias de vida. ApOs isso, 0 paciente manteve-se sem novos sangramentos ou
intercorréncias, tendo recebido alta hospitalar, contudo, perdeu seguimento ambulatorial.
Retornou a emergéncia no seu primeiro ano de vida apés trauma em regido glutea, evoluindo
com hematoma extenso no local. Foi, assim, internado para investigacdo diagndstica e seus
exames laboratoriais evidenciaram a atividade do Fator 1X = 1,0%, Fator VIII = 56%, Tempo de
protrombina = 18,6 segundos, Tempo de tromboplastina parcia incoagulavel, fechando
diagnostico para hemofilia B grave. A crianca recebeu alta apds dose de ataque do fator IX, sem
novos sangramentos. Atualmente o paciente encontra-se em acompanhamento ambulatorial com
hematol ogista pedidtrica, em uso de dose profilatica do Fator 1X, sem novas intercorréncias. A
hemofilia B é considerada uma enfermidade rara, com incidéncia de 1:30000 individuos. Cerca
de um terco desta populacdo apresentara sua forma grave, cursando com manifestacfes clinicas
gue podem ocorrer logo apdés 0 nascimento — hematomas, hemorragias intracranianas,
sangramento oral e/ou apds procedimentos. A medida que a crianga cresce e comega a caminhar,
0s sangramentos ocorrem principalmente no sistema muscul o-esguel ético e na cavidade oral. Os
exames laboratoriais que corroboram para o diagnéstico de hemofilia sdo: coagulograma,
atividade dos fatores sanguineos e teste genético. Ademais, seu tratamento € realizado com a
reposicdo do fator I1X. Dessa forma, é fundamental considerar a hemofilia no diagndstico
diferencial de sangramentos no recém-nascido, principalmente em pacientes do sexo masculino.
Além disso, a investigacdo e tratamento oportunos contribuem para a reducdo do risco de
complicacdes a longo prazo como artropatias, hemorragias de forma geral, principalmente
intracerebral. Assim, é possivel reduzir a quantidade de internacfes, bem como absenteismo
escolar e do trabalho, além de melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
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