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带你走进罕见病之血友病
文 / 北京市中医药研究所 张林华
   北京中医药大学东直门医院 陈旭
   首都图书馆 李秋辰

行动倡议2030》提出，要提高社会

对罕见病的重视程度，提高公众对

罕见病的知晓率，使大众对罕见病

有正确的认知，加大罕见病的科普

宣传教 育力度。今天，就让我们“以

点带面”，从罕见病中最常见的血友

病谈起，增强对于罕见病的认识。

一、什么是血友病
血友病患者的身体非常脆弱，

常被称为“玻璃人”，因为他们即便

只受到小小的磕碰，也有可能血流

不止，导致终身残疾甚至威胁生命

的情况发生。

血友病患者体内缺乏某些凝

血因子或凝血因子功能出现异常，

导致血液凝固能力下降，从而引

起的一种遗传性凝血功能障碍性

的出血性疾病。血友病也是2018年

《第一批罕见病目录》中收录的罕

见病之一，近几年国家有关部门对

此高度重视。

二、血友病的遗传
血友病是一种X染色体连锁隐

性遗传性的疾病。X染色体是一种

罕见病又称“孤儿病”，是指一

类发病率非常低的疾病。根据WHO

的定义，某种罕见病的患病人数约

占人口总数的0.065%～0.1%。不过，

罕见病的种类非常多，目前全 球已

确认的罕见病有7000多种，其中由

遗传缺陷所致的罕见病约占80%，

它们多数在出生时或者儿童时期发

病。由于病情复杂，很多医疗机构

往往不具备此类疾病的诊疗能力，

因此误诊、误治导致的致残、致死

很多。

面对这种情况，《中国罕见病
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性染色体，其中女性两条性染色体

均为X染色体，而男性一条为X染色

体，另一条为Y染色体。

X染色体上携带了编码凝血因

子Ⅷ和凝血因子Ⅸ的基因，而血友

病患者则是由于X染色体上的凝血

因子Ⅷ或凝血因子Ⅸ的基因存在先

天缺陷，不能正常合成相应的凝血

因子导致患病。有缺陷的血友病基

因可以遗传给后代。患者的父母可

能携带致病基因而没有发病，通过

遗传将致病基因遗传给子女。比如，

女性携带者的子女中，儿子可能是

患者，女儿可能是携带者或患者。

三、血友病的分类
血友病主要可以分为两大类：

A类和B类。其中，血友病A为凝血

因子Ⅷ缺乏所致，而血友病B为凝

血因子Ⅸ缺乏所致；80%的患者为

血友病A，20%的患者为血友病B。

四、血友病的表现
出血是血友病主要的临床表

现；出血症状与生俱来，伴随终身；

出血程度和发病的早晚与血浆中FⅧ

活性水平的高低有一定的关系。

出血部位多发 生在关节、肌

肉、皮肤和口腔等。皮肤轻微创伤

后可能出现瘀点、瘀斑或血肿，黏

膜出血表现为鼻出血、牙龈出血

等。通常情况下患者的体表伤口引

发的出血并不严重；真正严重的是

内出血，一般发生在关节、肌肉和

颅内或内脏。

—关节出血。关节内部血液

淤积，引发关节肿胀、疼痛和活动

受限，多见于膝关节；患者吸收血

液常常需要数周，而反复出血更为

严重，可引发滑膜炎、关节炎，最终

导致关节畸形。比如，关节强直畸

形会使关节失去正常的功能，患者

的生活质量受到严重影响。

—肌肉出血。肌肉出血和血

肿，是由于肌肉受伤或劳累过度而

诱发的，肌肉出现疼痛和肿胀，肌

肉力量减弱，活动功能受限，严重

的会导致肌肉萎缩。

— 颅内或内脏出血。这是

最严重的出血，会给患者带来生命

危险。颅内出血的患者可能会有头

痛、呕吐、意识障碍等症状，需要及

时就医，否则可能引起死亡或者严

重的后遗症。内脏出血的患者可有

血尿、消化道出血、咯血、腹腔出血

等，严重时会危及生命。

五、血友病的诊断
1.病史采集

详细了解患者的出血史，包括

出血的频次、部位、程度、诱因以

及止血措施和效果。询问家族中是

否有类似疾病的病史，了解遗传病

史。了解患者是否有关节疼痛、肿

胀等其他伴随症状。

2.体格检查

检查患者的出血部位，观察出

血的严重程度和范围；检查关节功

能，包括关节活动度、肿胀和疼痛

情况；检查肌肉和软组织，寻找可

能的出血点或血肿。

3.实验室检查

实验室检查包括凝血功能检

查、凝血因子活性检测和基因检测。

（1）凝血功能检查：主要检查

血浆凝血酶时间、血浆凝血酶原时

间、活化部分凝血活酶时间等。通

过凝血功能检查，我们可以知道患

者的凝血功能有没有缺陷。血友病

患者常表现为活化部分凝血活酶

时间延长，其他指标一般正常。

（2）凝血因子活性检测：即临

床确诊实验，通过检测凝血因子的

活性或浓度，确定缺乏的凝血因子

类型。如果测得患者血浆中凝血因

子Ⅷ活性降低或缺乏，可以诊断血

友病A；如果测得患者血浆中凝血

因子Ⅸ活性降低或缺乏，可以诊断

为血友病B。

（3）基因检测：对于某些疑似

血友病但常规检查未能明确诊断的

患者，通过基因检测可以知道是否

存在血友病致病基因，方便确诊。

血友病的诊断需要综合考虑

病史、体格检查、实验室检查等多

方面因素，确保诊断的准确性和有

效性。准确的诊断是制订有效治疗

方案的基础。

六、血友病的治疗
目前，血友病还不能根治，所

以患者需要延续一生的规范治疗。

但是，在坚持药物治疗的同时，我

们更应该追求改善患者的卫生水

平，最终改善他们的生活质量。

1.一般治疗

针对血友病患者的一般治疗

包括避免肌肉注射，避免形成外

伤。禁用阿司匹林、肝素、华法林

等药物，因为这些药物可能会对血

小板的功能造成影响。患者应尽量

避免可能导致出血的检查、处理或

手术；如果必须，则应充分采取替

代治疗手段。

2.替代治疗

针对患者体内缺乏的凝血因

子，通过静脉注射的方式给予补
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充。临床上，可以根据患者出血情

况及凝血因子水平调整输注的剂

量和次数。

3.手术治疗

对于严重出血或关节功能障

碍的患者，可以考虑进行手术治疗，

如关节置换术、滑膜切除术、假肿

瘤切除术、关节融合术等。手术前

应充分补充凝血因子，以保证手术

过程中的止血效果。

4.基因治疗

有艾美赛珠单抗、抗凝血酶

抑制剂等可供选择，临床上具有良

好的抗凝血酶作用。

七、血友病的护理
（1）为降低出血的风险，患者

在日常生活中应注意安全，不做任

何剧烈的体力活动，同时尽量避免

跌倒撞击等意外事件的发生。

（2）保持良好的口腔卫生，对

于预防口腔出血具有十分重要的意

义。为达到这一目的，建议在保证

定期刷牙的基础上，使用牙线和漱

口水。

（3）保持皮肤的清洁与干燥，

避免感染。

（4）对凝血因子进行检测，定

期了解凝血功能的情况，并据此及

时对治疗方案进行调整。

（5）向心理咨询师寻求帮助，

学习应对压力、处理情绪的方法，

解决困扰自身的问题，提高自己的

生活质量。

（6）准备充足的应急药物，在

出血症状出现时能够及时对出血情

况进行有效控制，防止并发症。

八、血友病的预防
1.遗传咨询

对于有血友病史的家族成员，

建议在婚前或怀孕前进行基因咨

询。医生可以协助患者及其家属提

供血友病的遗传规律、评估后代罹

患疾病的风险、提供生育意见及策

略等。

2.基因检测

通过基因检测可以确定个体

是否为血友病基因携带者，这对于

预测后代患病的风险具有重要意

义。对于基因检测发现携带血友病

基因的个体，需要提前做好相关预

防措施。

3.产前诊断

女性妊娠期间，腹中胎儿是否

患有血友病可以通过产检技术检测

（如羊水穿刺、脐血取样等）。如果

发现胎儿带有血友病基因，孩子出

生后，父母可以事先制订好护理方

案，及时进行医学护理。

4.避免近亲结婚

近亲结婚可能导致血友病的

遗传概率增加。为降低血友病的遗

传风险，应该尽量避免近亲结婚。

5.孕期保健

为了保障胎儿正常发育和降低

遗传性疾病发生的风险，妊娠期女

性在孕期要采取良好的营养摄入

途径，坚持健康的生活方式，并定

期进行产前检查。

总之，血友病是一种长期的

慢性疾病，需要规范化的长期治

疗。正确的治疗方案、精心的日常

护理，同时在心理上给予支持与疏

导，相信在患者及其家属的通力合

作下，通过积极的应对措施，我们

能够使患者的生活质量得到改善。

另外，为降低血友病的遗传风险，

我们应该进一步加强遗传咨询与

产前诊断，而且这对家庭的未来生

活也可以起到保障作用。从这一点

看，加强对血友病的防治工作，不

仅有益于患者自身的康复与生活质

量的提高，对全社会的健康发展也

会起到促进作用。


