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医院康复室一隅，10岁的小宇正专注地跟着物理治

疗师练习行走，脸上洋溢着属于这个年纪的灿烂笑容。

若不是膝盖上几处淡淡的疤痕，谁也想不到，这个活泼

的男孩竟是一名重型血友病A患者。

“从他学会翻身起，我们的心就一直悬着。轻微磕

碰就会造成大半个月的淤青，学走路时膝关节反复肿

痛，3岁那年还因自发性颅内出血紧急抢救……那段时

间，医院成了我们‘第二个家’。”小宇妈妈的声音里透出

往日的艰辛。

2025年9月12日是第21个中国预防出生缺陷日。我

们常说的“出生缺陷”，并不仅限于肉眼可见的身体结

构异常，也包括血友病这类疾病。作为一种可防可控的

遗传性出血性疾病，血友病却因公众认知不足、筛查机

制不完善，使许多家庭陷入诊治延误的困境。唯有提高

认识、完善防治体系，才能帮助更多像小宇这样的孩子

重新拥抱健康完整的人生。

一、认识血友病：远不止“容易出血”
血友病是一种X染色体连锁隐性遗传性出血性疾

病，主要由凝血因子缺乏或功能障碍导致。根据缺乏
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的凝血因子种类，可分为血友病A（凝血因子Ⅷ缺乏）

和血友病B（凝血因子Ⅸ缺乏）。其中，血友病A约占所

有患者的80%～85%，血友病B约占15%～20%。

该病多在儿童期发病，典型表现为关节、肌肉、

深部组织或内脏的自发性出血，或轻微外伤后出血不

止。严重者可发生颅内出血、消化道大出血，甚至危及

生命。根据凝血因子活性水平，血友病可分为重型、中

间型和轻型。重型患者出血频繁，婴幼儿期即可出现症

状；轻型患者常在外伤或手术后因异常出血被发现，但

容易发生漏诊或误诊。

值得注意的是，由于致病基因位于X染色体，患者

绝大多数为男性，女性多为携带者，但少数女性携带者

也可能出现明显出血症状。

对于血友病常见的症状，家长需要做到早期识

别。若孩子反复出现以下情况，则需高度警惕，并及时

前往血液科排查：

● 不明原因的皮肤瘀斑，且消退速度明显缓慢；

● 关节（尤其膝、踝、肘等大关节）无故出现肿

胀、疼痛；

● 小伤口出血时间显著延长，远超正常情况；

● 肌肉深部可触摸到硬结，且伴随明显疼痛；
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● 婴幼儿接种疫苗或采血后，针眼处持续渗血不止。

二、科学治疗：从“被动止血”到“主动防出血”
过去，对于血友病的治疗常陷入“出血—治疗—再

出血”的被动循环。如今，治疗理念已前移至“出血前预

防”，这成为疾病管理的重大突破。

1.预防治疗：守住健康第一道防线

预防治疗是血友病管理的核心策略，通过定期、

规律补充患儿体内所缺的凝血因子，使其在多数时间

维持一定因子水平，从而有效减少出血。

预防治疗的重要意义主要包括以下几点：

● 最大程度减少关节出血，避免关节因反复出血

出现不可逆损伤或残疾。

● 让孩子能正常参与活动、运动，顺利融入集体

生活。

● 改善生活质量，帮助孩子建立自信心。

● 降低因出血导致的急诊、住院频率，减轻家庭

的经济与精神负担。

2.药物：守护生命的“关键因子”

● 凝血因子制剂：直接补充体内缺乏的凝血因

子，是目前最有效的治疗方法。

● 艾美赛珠单抗：新型预防治疗药物，每周仅需皮

下注射一次，可显著提升用药便利性，减少治疗负担。

● 辅助药物：氨甲环酸对控制口腔、鼻腔等黏膜

部位的出血有良好辅助效果。

3.家庭治疗：把握健康主动权

经专业培训后，家长可在家为孩子注射凝血因

子，不仅能第一时间控制出血，还能避免频繁往返医

院的奔波。小宇妈妈表示：“学会家庭注射后，我们再

也不用半夜赶去医院，孩子出血能及时处理，心里踏

实多了。”

三、预防为要：构筑“孕前—产前—出生后”
三级防线

血友病虽无法根治，但完全可防可控。建立完善的

三级预防体系，是降低发病率、改善预后的关键。

1.孕前预防

有家族史的夫妇应在计划怀孕前接受遗传咨询，

通过基因检测明确突变类型与遗传风险，科学评估生

育选择。

2.产前预防

高风险孕妇可通过绒毛活检、羊水穿刺等产前诊

断技术，早期明确胎儿是否患病，为家庭提供知情选择

与医疗准备的时间。

3.出生后预防

高风险新生儿出生后应立即进行凝血功能筛查与

因子活性测定，实现早诊断。一旦确诊，尽早启动规范

预防治疗，从生命起点守护健康，避免靶器官损伤。
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四、血友病儿童的日常生活管理
不少家长因过度担心而限制孩子活动，这其实是

一大误区。在科学预防与保护下，适当运动不仅能增强

肌力、保护关节，还有助于心理健康。

1.适度运动，安全第一

● 推荐运动（低风险）：游泳、散步、骑自行车，以

及非高强度对抗的羽毛球、乒乓球。

● 避免运动（高对抗、易碰撞）：足球、篮球、摔

跤、拳击、体操等。

● 注意事项：运动前遵医嘱补充凝血因子，佩戴护

膝、护肘等防护装备，避免过度劳累，运动后及时休息。

2.打造安全居家环境

● 家具边角加装防撞条，地面铺设软质地毯或防

滑地垫。

● 选择圆角设计的桌椅、柜子，避免尖锐边缘。

● 保持家中过道畅通，不堆放杂物，防止孩子绊倒。

● 玩具优先选择软质、无棱角的，避免金属或硬

质玩具。

3.建立健康生活习惯

● 使用软毛牙刷，避免用力刷牙导致牙龈出血，

定期做牙齿检查。

● 保持营养均衡，避免食用辛辣、坚硬食物，防止

损伤消化道黏膜。

● 穿宽松、柔软的衣物，避免过紧衣物摩擦皮肤

引发瘀斑。

五、儿童血友病预防教育要点
1.学会识别出血信号

家长需留意孩子关节突然发生的红、肿、热、痛情况，

或无故哭闹、拒绝行走、刻意保护某部位等异常行为。

2.建立健康日记

详细记录孩子的出血情况、运动表现、饮食情况、

用药剂量与反应，这些信息有助于医生调整治疗方案。

3.重视心理支持

鼓励孩子发展力所能及的爱好，建立自信。与学校

老师充分沟通，争取理解与支持。帮助孩子认识到，血

友病只是生命的一部分，并不定义他的人生。

4.就医时的特别提醒

每次就医需主动告知孩子的血友病史，避免肌肉

注射及使用阿司匹林、布洛芬等影响凝血功能的药物。

在系统、规范的预防治疗支持下，小宇已连续三年

未出现严重出血，并顺利加入学校游泳队。“以前连抱

他都小心翼翼，现在看他与队友在泳池里嬉笑打闹，

终于觉得他和其他孩子没什么两样。”小宇妈妈的笑容

里满是欣慰与希望。

2025年预防出生缺陷日的主题是“关注孕期营养，

孕育健康未来”。对血友病这类遗传性疾病而言，科学

预防和规范管理至关重要。依托完善的防治体系，患者

完全能突破疾病限制，正常学习、工作、组建家庭，拥有

完整而丰盛的人生。愿每一个孩子都能摆脱“脆弱”的

标签，无畏、无痛地奔跑在阳光之下。


