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Аннотация. В публикации приведено клиническое наблюдение пациентки, симптоматического носителя гена 
гемофилии А. Пациентка Д., 1952 г. р., в семье наследование гена гемофилии А удается проследить в четы-
рех поколениях. У самой Д. и ее родной сестры сыновья болеют тяжелой формой гемофилии А. Пациентка 
предъявляет жалобы на появление самопроизвольных синяков на коже туловища, конечностей, осложнения в 
виде кровотечений в послеоперационном периоде. Количество дефицитного фактора VIII – 28-33 %. В дето-
родном возрасте – гиперполименоррагии. В 1977 г. – апендэктомия, 1980 г. резекция ребра по поводу остеобла-
стокластомы, в 1988 г. тонзилэктомия сопровождались массивным кровотечением. В 2001 г. под прикрытием 
криопреципитата проведена секторальная резекция левой молочной железы, осложнившаяся развитием гема-
томы. В 2014 г. – удаление кандиломы анальной области, 2019 г. – мастэктомия справа по поводу рака молочной 
железы, проводились под прикрытием современных концентратов фактора VIII, без геморрагических ослож-
нений. У женщин носительниц гена гемофилии с содержанием дефицитного фактора менее 60-40 % в ряде 
ситуаций может иметь место геморрагический синдром. Инвазивные вмешательства им следует проводить с 
использованием концентратов недостающего фактора. 
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Abstract. The publication provides a clinical observation of a patient, a symptomatic carrier of the hemophilia A gene. 
Patient D., born in 1952, in the family, the inheritance of the hemophilia A gene can be traced in four generations. D. 
herself and her sister's sons suff er from a severe form of hemophilia A. The patient complains of spontaneous bruises 
on the skin of the trunk, extremities, complications in the form of bleeding in the postoperative period. The amount of 
factor VIII defi cient is 28-33 %. In childbearing age – hyperpolymenorrhagia. In 1977 – appendectomy, 1980 – rib resec-
tion for osteoblastoclastoma, in 1988 tonsillectomy was accompanied by massive bleeding. In 2001, under the cover of 
cryoprecipitate, a sectoral resection of the left breast was carried out, complicated by the development of a hematoma. 
In 2014 – removal of anal candidiasis, 2019 – right mastectomy for breast cancer, carried out under the guise of modern 
factor VIII concentrates, without hemorrhagic complications. In women who are carriers of the hemophilia gene with 

Дальневосточный медицинский журнал. 2022. № 1
Far Eastern Medical Journal. 2022. № 1

Научная статья
УДК 616.151.514-056.7
http://dx.doi.org/10.35177/1994-5191-2022-1-14



82

FAR EASTERN MEDICAL JOURNAL / 2022 / № 1

CASE STUDY

a defi cient factor content of less than 60-40 %, in a number of situations, hemorrhagic syndrome may occur. Invasive 
interventions should be carried out using missing factor concentrates.
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Гемофилия – наследственное заболевание свер-
тывающей системы крови, возникающее в результате 
дефицита фактора свертывания крови VIII (гемофилия 
А) или IX (гемофилия В) [1, 2, 8]. Основные прояв-
ления гемофилии – кровотечения и кровоизлияния, 
возникающие спонтанно или вследствие травмы. Тип 
наследования – рецессивный (болеют мужчины, а 
передатчики патологического гена – женщины). При-
чиной гемофилии является мутация гена, кодирую-
щего FVIII (Xq28) или гена, кодирующего FIX(Xq27) 
[10]. Гемофилия А (дефицит VIII фактора свертыва-
ния) составляет 80-85 % от общего числа случаев гемо-
филии, гемофилия В (дефицит IX фактора) составляет 
15-20 % [1, 2, 11]. Генетические особенности гемофи-
лии хорошо известны. Ген гемофилии поражает хро-
мосому X. У женщин две хромосомы X, поэтому, если 
одна поражена геном гемофилии, ее подавляет вторая 
доминантная хромосома. Рожденная с таким откло-
нением девочка будет носителем гена гемофилии. У 
мужчин есть только одна X хромосома, поэтому они, 
при наличии патологического гена болеют гемофи-
лией. Известны лишь единичные казуистические слу-
чаи гемофилии у женщин при наследовании гена от 
отца больного гемофилией и от матери носителя гена, 
либо у женщины с мутацией гена на одной хромо-
соме, когда ген на другой не активен (болезнь Шере-
шевского-Тёрнера) [5]. В России с 2005 г. применяется 
профилактическое лечение больных гемофилией кон-
центратами VIII и IX факторов, что изменило тактику 
ведения и значительно улучшило качество жизни этих 
пациентов, значительно снизилось развитие тяжелой 
ортопедической патологии [3, 6, 7, 12]. 

В течение длительного времени считалось, что 
женщины-носители не имеют симптомов болезни. 
Однако, в настоящее время, на основании большого 
количества наблюдений установлено, что симптомы 
гемофилии могут проявляться и у ряда женщин – 
передатчиц патологического гена [5, 9]. Некоторые 
женщины-носители имеют проявления геморраги-
ческого синдрома при уровне факторов свертывания 
ниже 60-40 %, их называют – симптоматическими 
носителями [9]. В ряде случаев активность фактора 
VIII (FVIII) у таких женщин может быть снижена 
до 25–30% [10]. Геморрагический синдром не про-
является у них ежедневно, но могут легко образо-
вываться экхимозы, быть длительные кровотечения 
после оперативных вмешательств, экстракций зубов, 
травм, родоразрешения, часто имеют место гиперпо-
лименоррагии с развитием железодефицитной анемии 

[9]. В настоящее время Всемирной федерацией гемо-
филии разработаны методы профилактики и лечения 
кровотечений у симптоматических носителей [9]. 

В связи с редкостью симптоматического носи-
тельства гена гемофилии приводим случай из личной 
практики авторов. 

Пациентка Д., 1952 г. р., предъявляет жалобы на 
появление самопроизвольных синяков на коже туло-
вища, конечностей, тяжелые кровотечения в послео-
перационном периоде. Геморрагические проявления 
отметила в детородном возрасте, длительные по 7 
дней обильные менструации. В 1977 г. была проведена 
апендэктомия, массивное кровотечение развилось 
на вторые стуки после операции. В 1980 г. резекция 
ребра по поводу остеобластокластомы осложнилась 
массивной гематомой. В 1988 г. тонзилэктомия, кро-
вотечение отмечено в первые сутки после операции. 
Поскольку в семье в нескольких поколениях явно 
просматривается передача гена гемофилии А (рис. 1), 
у самой пациентки Д и ее родной сестры дети муж-
ского пола болеют тяжелой формой гемофилии А 
с инвалидизацией, многие родственники мужчины 
болели гемофилией, предполагалось, что она является 
носительницей патологического гена. Но поскольку 
в то время проживала в отдаленном регионе страны, 
количественное содержание FVIII не определяли и 
его препараты, при оперативных вмешательствах не 
использовали. 

В 2001 г. секторальная резекция левой молочной 
железы. В это время проживала в г. Благовещенске 
Амурской области, определено количественное содер-
жание FVIII – 33 %. Операция проводилась под при-
крытием криопреципитата (т. к. концентраты FVIII в 
то время были еще не доступны большинству населе-
ния России). В месте вмешательства развилась обшир-
ная гематома. 

В 2014 г. оперативное лечение – удаление канди-
ломы анальной области, геморрагических осложнений 
не было, т. к. при подготовке к операции уже исполь-
зовали современные коммерческие концентраты 
FVIII.  

2019 г. ‒ диагностирован рак правой молочной 
железы, проведена мастэктомия справа с ЛАЭ 1-2 
уровня. Вводили концентраты фактора свертывания 
крови VIII, из расчета как при оперативном вмеша-
тельстве у пациента легкой формой гемофилии [4], так 
же во время операции был введен коагил. В процессе 
операции и в послеоперационном периоде геморраги-
ческих осложнений не было.
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Наследственность представлена на рисунке. У род-
ного сына пациентки Д. содержание FVIII менее 1 %, 
деформирующие артрозы коленных, локтевых, голе-
ностопных суставов. У его двоюродного брата содер-
жание FVIII менее 1 %, анкилозы обоих коленных 
суставов, деформирующие артрозы других крупных 
суставов. До 2005 г. у обоих имели место множествен-
ные геморрагические осложнения, в среднем 40 эпи-
зодов в год. С 2005 г. получают профилактическую 
терапию концентратами FVIII согласно протоколу [4, 
7], кровотечения не более 2 раз в год. 

Рис. Наследование гена гемофилии А в семье пациентки Д. 
Примечание. Стрелкой указана пациентка Д.

Объективный статус. Состояние удовлетвори-
тельное. Кожный покров обычной окраски, единич-
ные экхимозы. Состояние после мастэктомии справа 
и секторальной резекции левой молочной железы. 
Периферические лимфоузлы не увеличены. В легких 
дыхание везикулярное, хрипов нет. Тоны сердца при-
глушены, ритм правильный. Артериальное давление 
140/80 мм рт. ст. ЧСС 75 в 1 мин. Живот мягкий, при 
пальпации безболезненный. Печень и селезенка не 
увеличены. 

Клинический анализ крови: эритроциты – 
4,91×1012/л, гемоглобин – 146 г/л, лейкоциты – 
7,68×109/л, тромбоциты – 310×109/л, СОЭ – 10 мм/ч, 
сегментоядерные – 49 %, моноциты – 7 %, лимфо-
циты – 44 %, ретикулоциты – 6 ‰. 

Биохимический анализ крови: общий белок – 
69,3 г/л; билирубин – 10,2-3,5-6,7 мкмоль/л, АСТ – 
21,3 Е/л, АЛТ – 18,7 Е/л, креатинин – 63 мкмоль/л.

Коагулограмма: протромбиновое время – 12,4 с, 
фибриноген – 2,61 г/л, АЧТВ – 38,1 с (норма 21-32 с), 
тромбиновое время – 18,7 с, антитромбин III – 
103,2 %, фактор VIII – 28 % (норма 50-150 %), фактор 
IX – 93 % (норма 50-150 %), агрегация тромбоцитов со 
всеми индукторами не нарушена.

Основной диагноз пациентки Д. – симптоматиче-
ский носитель гена гемофилии А, получает замести-
тельную терапию «по требованию» концентратами 
фактора VIII, 2 000 МЕ (из расчета 25 МЕ/кг массы 
тела) на одно введение.  

Продемонстрирован редкий случай симптомати-
ческого носительства гена гемофилии А. У женщин 
носителей гена гемофилии, при уровне недостающего 
фактора свертывания ниже 40–60 %, может разви-
ваться геморрагический синдром. У таких пациенток 
нет ежедневного проявления кровоточивости, но у них 
могут легко образовываться экхимозы, быть длитель-
ные кровотечения после операций, экстракций зубов, 
травм, родоразрешения, часто имеют место гиперпо-
лименоррагии. При проведении оперативных вмеша-
тельств у женщин симптоматических носителей гена 
гемофилии должны использоваться современные кон-
центраты недостающего фактора свертывания. Эти 
препараты должны быть им доступны для проведения 
терапии «по требованию». 
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