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1 INTRODUGAO

A hemofilia € uma doenga hematoldgica hereditaria e rara, causada pela deficiéncia
dos fatores de coagulacgdo VIII, na hemofilia A, ou IX, na hemofilia B, resultando em
episodios hemorragicos espontdneos ou poés-traumaticos. A enfermidade é
relacionada ao cromossomo X, o que justifica sua maior prevaléncia no sexo
masculino (SILVA et al., 2023). Estima-se que a hemofilia atinja aproximadamente
400 mil pessoas no mundo, sendo a hemofiia A a forma mais prevalente
(MARCHZE et al., 2024).

O diagnodstico precoce é fundamental para reduzir complicagdes, porém ainda
enfrenta limitagbes, especialmente nos servicos de saude publica. A falta de
protocolos bem estabelecidos e capacitagao técnica dificulta o reconhecimento das
manifestagdes iniciais, como hematomas frequentes e hemartroses, contribuindo
para atrasos diagndsticos (SANTOS et al., 2025).

No Brasil, o diagndstico geralmente ocorre no primeiro ano de vida, embora muitas
familias relatem periodos de inseguranga e sofrimento diante de sangramentos
recorrentes sem causa aparente. Esses aspectos evidenciam a importancia do
acolhimento e da comunicagdo adequada nos servigos de saude (ARAUJO et al.,
2021).

A confirmagao diagnoéstica é feita por meio da dosagem dos fatores de coagulagéo e
pela avaliagdo do tempo de tromboplastina parcial ativada (TTPA), sendo a triagem
molecular indicada em familias com histérico da doenca, permitindo a identificacao
precoce de portadores (MARCHZE et al.,, 2024). Entretanto, o acesso a esses
exames é desigual no pais, com maior concentragdo nos grandes centros urbanos,
refletindo fragilidades na organizacdo da rede assistencial do Sistema Unico de
Saude (SUS) (SAYAGO et al., 2020).

O tratamento consiste principalmente na reposicdo do fator de coagulagéo
deficiente, por meio de concentrados plasmaticos ou recombinantes, podendo ser
realizada de forma profilatica ou recombinantes, conforme a gravidade clinica
(SILVA et al., 2023). Embora o SUS disponibilize gratuitamente essas terapias,
persistem desafios relacionados a logistica de distribuicdo, a centralizagdo dos
servicos especializados e & capacitacdo das equipes de satde (GOIS et al., 2022).
Aspectos psicossociais também influenciam a ades&o ao tratamento e a qualidade
de vida dos pacientes, incluindo a estigmatizagéo social, a superprote¢ao familiar, as



limitagdes socioecondmicas e a desinformagao sobre a doenga. Dessa forma, torna-
se necessaria a implementacdo de estratégias de educagdo em saude e
acompanhamento profissional continuo (ARAUJO et al., 2021).

No ambito das politicas publicas, a hemofilia representa um desafio devido a
complexidade clinica e ao alto custo do tratamento. Iniciativas como o Projeto Custo-
Hemofilia Brasil destacam a importancia do uso de dados de vida real para subsidiar
decisbes e promover maior sustentabilidade no SUS (ETGES et al., 2022).

A judicializacdo da saude tem sido utilizada para assegurar o direito ao tratamento
adequado, considerando as necessidades individuais dos pacientes. (GOIS et al.,
2022). Por outro lado, inovagdes terapéuticas ampliam as possibilidades de manejo
da doencga, embora ainda exista desafios para sua incorporacdo equitativa no
contexto brasileiro (SAYAGO et al., 2020).

Assim, o enfrentamento da hemofilia exige a¢cdes que véao além do tratamento
biomédicos, envolvendo politicas de inclusdo, ampliagdo do diagndstico precoce,
garantia de acesso ao tratamento e investimento na qualificagdo profissional. Apesar
dos avancgos, permanecem desafios significativos, especialmente em contextos de
vulnerabilidade social, demandando esforgos continuos para a efetivagdo do direito

a saude.



2 OBJETIVOS

2.1. Objetivo Geral

Analisar, a partir da literatura, os principais desafios relacionados ao diagndstico da
hemofilia no Brasil, considerando suas implicagbes no tratamento e nas politicas
publicas de saude.

2.2. Objetivos Especificos

e Analisar a precocidade do diagnostico da hemofilia e os fatores que
influenciam sua ocorréncia.

e Avaliar a disponibilidade e o acesso aos testes laboratoriais especificos para
o diagnostico da hemofilia nos servigos publicos de saude no Brasil.

e Investigar a influéncia da qualificacdo dos profissionais e da infraestrutura
laboratorial na acuracia e na precocidade do diagndstico.

e Compreender as barreiras sociais que interferem no acesso ao diagndstico,
incluindo desigualdades regionais, baixa escolaridade e falta de informagéao

sobre a doenca.



3 REFERENCIAL TEORICO

3.1 Hemofilia: conceito e fisiopatologia

A hemofilia € uma doenga hematoldgica hereditaria caracterizada pela deficiéncia ou
auséncia dos fatores de coagulagdo VIII (hemofilia A) ou IX (hemofilia B),
comprometendo o processo de coagulacdo sanguinea e resultando em episddios
hemorragicos espontaneos ou apds traumas (SILVA et al., 2023). Trata-se de uma
condicao genética ligada ao cromossomo X, o que explica sua maior prevaléncia no
sexo masculino.

A deficiéncia desses fatores interfere diretamente na formacdo do coagulo,
dificultando a hemostasia adequada. Como consequéncia, individuos com hemofilia
apresentam maior predisposicdo a sangramentos prolongados, especialmente em
musculos e articulagbes, podendo evoluir para complicagdes crbnicas, como

artropatias.

3.2 Classificacdo da hemofilia

A hemofilia pode ser classificada de acordo com o fator de coagulagdo deficiente e
também conforme o nivel de atividade do fator no sangue. Em relagdo ao tipo,
divide-se em hemofilia A, associada a deficiéncia do fator VI, e hemofilia B,
relacionada a deficiéncia do fator IX, sendo a primeira a forma mais comum
(MARCHZE et al., 2024).

Quanto a gravidade, a doenca pode ser classificada em leve, moderada ou grave, de
acordo com a quantidade de fator de coagulagdo presente. Essa classificagdo é
fundamental para a definicdo da conduta terapéutica e para o acompanhamento
clinico dos pacientes, uma vez que formas mais graves estdo associadas a maior

frequéncia de episddios hemorragicos.

3.3 Diagnéstico da hemofilia

O diagnéstico da hemofilia é predominantemente laboratorial, sendo o tempo de

tromboplastina parcial ativada (TTPa) um dos principais exames de triagem inicial,
por avaliar a via intrinseca da coagulagdo (RODRIGUES et al., 2018). Alteragbes



nesse exame podem indicar deficiéncia de fatores, sendo necessario
aprofundamento diagnéstico.

A confirmacgéo é realizada por meio da dosagem especifica dos fatores VIl e IX,
considerada padrao para identificacdo da doenga e sua classificagdo quanto a
gravidade (RODRIGUES et al., 2018). Em casos especificos, também pode ser
realizada a investigacdo de inibidores, especialmente diante de resposta terapéutica
inadequada.

Além disso, a triagem molecular pode ser indicada em familias com histérico da
doenga, permitindo a identificagdo de portadores e contribuindo para o diagnéstico
precoce (MARCHZE et al., 2024).

Entretanto, o acesso aos exames laboratoriais no Brasil ainda apresenta
desigualdades, com maior disponibilidade em centros urbanos e limitagdes
estruturais em servicos de menor porte, 0 que pode comprometer a precocidade
diagndstica (SAYAGO et al., 2020).

3.4 Tratamento da hemofilia

O tratamento da hemofilia baseia-se, principalmente, na reposicdo do fator de
coagulacédo deficiente, por meio de concentrados plasmaticos ou recombinantes
(SOUZA et al., 2009). Essa reposigédo pode ser realizada sob demanda, em resposta
a episodios hemorragicos, ou de forma profilatica, com o objetivo de prevenir
sangramentos.

A profilaxia tem sido amplamente reconhecida como a estratégia mais eficaz,
especialmente na prevencdo de sangramentos articulares e na reducado de
complicagdes a longo prazo (COLOMBO et al., 2013). O inicio precoce do
tratamento profilatico esta associado a melhores desfechos clinicos e maior
qualidade de vida.

Apesar disso, o tratamento pode apresentar limitagdes, como o desenvolvimento de
inibidores contra os fatores administrados, o que reduz sua eficacia e dificulta o
manejo clinico (RIBEIRO et al., 2018).

Além da terapia medicamentosa, o cuidado com pacientes hemofilicos exige
abordagem multiprofissional, incluindo acompanhamento médico, fisioterapéutico e
suporte psicossocial, visando a melhoria da qualidade de vida e a prevengao de
complicagdes (SILVA et al., 2023).



3.5 Hemofilia e o Sistema Unico de Satde

No Brasil, o Sistema Unico de Satide (SUS) é responsavel por garantir o acesso ao
diagndstico, tratamento e acompanhamento das pessoas com hemofilia, oferecendo
assisténcia integral e gratuita (BRASIL, 2015). Os hemocentros desempenham papel
fundamental nesse processo, sendo responsaveis pela distribuicdo dos fatores de
coagulagéo e pelo monitoramento dos pacientes.

A organizagao da assisténcia inclui também o uso de sistemas de informagéo, como
o HEMOVIDA Web Coagulopatias, que permite o registro dos pacientes e o controle
dos estoques de medicamentos, contribuindo para maior eficiéncia na gestdo dos
recursos (BRASIL, 2015).

Entretanto, apesar dos avangos, ainda persistem desafios relacionados a
desigualdade no acesso aos servicos, a centralizacdo dos atendimentos
especializados e aos altos custos do tratamento, que impactam a sustentabilidade
do sistema de saude (SAYAGO et al., 2020).



4 METODOLOGIA

Este estudo caracteriza-se como uma revisdo narrativa da literatura, com
abordagem qualitativa, sobre o tema “Revisdo narrativa sobre os desafios da
Hemofilia no Brasil: diagndstico, tratamento e politicas publicas”. A revisdo teve
como objetivo reunir e discutir trabalhos cientificos nacionais relevantes acerca do
diagnéstico, tratamento e politicas publicas no contexto brasileiro.

A busca foi realizada entre margo e dezembro de 2025, utilizando as seguintes
palavras-chave: Hemofilia, Diagnostico e politicas publicas. As consultas ocorreram
nas bases de dados Scientific Electronic Library Online (SciELO), Biblioteca Virtual
em Saude (BVS), PubMed e na plataforma ScienceDirect (Elsevier).

Foram considerados artigos cientificos publicados em lingua portuguesa, com
énfase em produgbes que abordassem o diagnéstico da hemofilia e o acesso ao
tratamento no Brasil. Também foram priorizados estudos publicados nos ultimos
anos, a fim de contemplar discussdes atuais sobre politicas publicas, organiza¢édo da
rede assistencial e avangos terapéuticos.

A selegdo dos estudos ocorreu por meio da leitura dos titulos e resumos e,
posteriormente, pela analise do conteudo completo dos textos considerados
relevantes para a tematica proposta. Os materiais que ndo apresentavam relagédo
direta com o contexto brasileiro ou que ndo abordavam os aspectos centrais do
diagnostico e do acesso ao tratamento foram desconsiderados.

Dessa forma, a revisdo narrativa possibilitou a organizagédo e discussao critica das
evidéncias disponiveis, contribuindo para a compreensao dos principais desafios

enfrentados no diagndstico e na garantia do tratamento da hemofilia no Brasil.



5 DISCUSSAO

A presente revisdo narrativa permitiu analisar que o diagndstico da hemofilia é
predominantemente laboratorial, uma vez que se trata de uma coagulopatia
hereditaria caracterizada pela deficiéncia ou auséncia dos fatores VIII ou IX da
coagulagédo, comprometendo o processo hemostatico e predispondo o individuo a
episodios hemorragicos recorrentes. Ressalta-se que o diagndstico nem sempre
ocorre a partir do conhecimento prévio da hereditariedade da doenga, sendo
frequentemente identificado apoés episddios hemorragicos associados a traumas ou
durante avaliagdes pré-operatérias.

Nesse contexto, o tempo de tromboplastina parcial ativada (TTPa) constitui o
principal exame de triagem inicial, por avaliar a via intrinseca e a via comum da
coagulagéo, permitindo a identificacdo de alteragbes sugestivas de deficiéncia de
fatores (RODRIGUES et al, 2018). Entretanto, o TTPa isoladamente ndo é
suficiente para a confirmagdo diagndstica, sendo imprescindivel a dosagem
especifica dos fatores VIl e 1X, considerada o padrao para confirmagéo da doenga e
sua classificagdo quanto a gravidade (RODRIGUES et al., 2018).

}Além—disse;}—Em casos de sangramentos persistentes ou resposta terapéutica
inadequada, torna-se necessaria a investigacao da presenca de inibidores por meio
de testes especificos, como o ensaio de Bethesda modificado, fundamentais para a
identificacdo de anticorpos neutralizantes. Esses fatores interferem diretamente na
eficacia do tratamento, tornando essencial sua detecgdo para o adequado manejo
clinico.

Apesar da relevancia desses exames, estudos nacionais demonstram que o acesso
as ferramentas laboratoriais necessarias para o diagnéstico e acompanhamento da
hemofilia apresenta importantes desigualdades regionais. Os resultados do PATCH
Project evidenciam que a disponibilidade dos exames varia significativamente entre
os Hemocentros Tratadores de Coagulopatias, impactando diretamente a qualidade
da assisténcia prestada aos pacientes (INACIO et al., 2024).

Entretanto, muitos hemocentros ndo dispdem de infraestrutura propria para a
realizacdo de exames especializados, sendo necessaria a terceirizacdo desses
servigos. Essa situagao resulta em maior tempo para liberagao dos resultados, o que
pode comprometer a tomada de decisdo clinica, especialmente em situagdes de
urgéncia (INACIO et al., 2024). Além—disse, a baixa disponibilidade de métodos
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mais avancados, como testes cromogénicos e andlises genéticas, evidencia
limitagdes estruturais e tecnoldgicas no sistema de saude.

[A literatura também\ aponta a necessidade de incorporagéo de novas metodologias
diagndsticas com maior sensibilidade, como biossensores, citometria de fluxo e
técnicas de diagnostico molecular, que possibilitam a identificagdo de mutagdes e

anticorpos em baixos niveis, contribuindo para maior precisdo diagnodstica

No-gue-serefere-ao No tratamento, a reposicéo dos fatores de coagulagéo constitui
a principal estratégia terapéutica, podendo ser realizada tanto sob demanda quanto

de forma profilatica (SOUZA et al., 2009). A profilaxia tem sido amplamente
reconhecida como a abordagem mais eficaz na prevengdo de sangramentos,
especialmente os articulares, estando associada a redugdo de complicagdes e a
preservagdo da fungdo articular quando iniciada precocemente (COLOMBO et al.,
2013).

Entretanto, o tratamento apresenta desafios relevantes, como o desenvolvimento de
inibidores contra os fatores administrados, o que compromete sua eficacia (RIBEIRO
et al, 2018). \Em casos mais graves, podem ser necessarios procedimentos
cirurgicos, principalmente ortopédicos, em decorréncia de danos articulares
resultantes de sangramentos recorrentes (COLOMBO et al., 2013).

Alem-disse, trata-se de luma condig¢ao cronica hue exige acompanhamento continuo

por [equipe multiprofissional, incluindo médicos, enfermeiros, fisioterapeutas,
psicologos e assistentes sociais, sendo fundamental a educacdo em saude e o
incentivo ao autocuidado (ALCANTARA, 2019; SILVA et al, 2023). Essas
estratégias contribuem para a identificagdo precoce de sangramentos e para a
melhoria da qualidade de vida dos pacientes.

Outro aspecto relevante refere-se ao elevado custo do tratamento, especialmente
relacionado a aquisi¢cdo dos fatores de coagulagdo, que representam a maior parte
dos gastos. A producdo desses insumos é concentrada em um numero reduzido de
empresas, 0 que limita a concorréncia e contribui para a manutengdo de precos
elevados (SAYAGO et al., 2020). No Brasil, esse cenario também tem sido apontado
por 6rgaos institucionais, destacando-se a necessidade de maior regulagdo de
precos (BRASIL, 2022).
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Nesse—contexte; as politicas publicas desempenham papel fundamental na
organizagao da assisténcia as pessoas com hemofilia. No Brasil, o Sistema Unico de
Saude garante acesso integral ao diagndstico, tratamento e acompanhamento,
representando um avanco significativo em termos de equidade (BRASIL, 2015). Os
hemocentros assumem papel central nesse processo, sendo responsaveis pela
dispensagdo dos fatores de coagulagdo e pelo acompanhamento clinico dos
pacientes (SILVA et al., 2023).

Além—disso; a utilizagdo de sistemas de informagdo, como o HEMOVIDA Web
Coagulopatias, contribui para o registro e monitoramento dos pacientes, bem como
para o controle dos estoques de medicamentos, favorecendo maior eficiéncia na

gestéo dos recursos publicos (BRASIL, 2015).

A adogdo da [profilaxial como estratégia prioritaria também representa um avango
importante nas politicas publicas, ao promover a redugéo de episddios hemorragicos
e a prevengdo de complicagdes articulares (SOUZA et al., 2009). Dessa forma,
observa-se impacto positivo na qualidade de vida dos pacientes.

Entretanto, o tratamento da hemofiia demanda investimentos elevados,
evidenciando o impacto econdémico significativo dessa condigdo para o sistema
publico de saude (BRASIL, 2021). Nesse cenario, iniciativas voltadas a produgéo
nacional de hemoderivados surgem como estratégias importantes para reduzir a
dependéncia externa e garantir maior estabilidade no fornecimento desses insumos
(BRASIL, 2022).
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Observa-se ainda, a incorporagdo gradual de novas tecnologias terapéuticas,
refletindo avangos no cuidado e na busca por tratamentos mais eficazes e menos
invasivos (ALCANTARA, 2019). No entanto, apesar desses progressos, persistem
desafios relacionados as desigualdades regionais no acesso aos servigcos

especializados, as limitagdes estruturais dos hemocentros e a dependéncia

tecnologica. fceraprudenicinserreularelertnelaaaui

Outro fator relevante diz respeito as condigdes socioeconémicas dos pacientes, que

influenciam diretamente a adesdo ao tratamento e o desenvolvimento do
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autocuidado. Aspectos como baixa escolaridade e dificuldade de acesso a
informagdo podem favorecer a ocorréncia de complicagbes e comprometer a
evolugao clinica (SAYAGO et al., 2020).

IDessa forma, evidencia-se que, embora o Brasil apresente avangos importantes no
manejo da hemdfilia, ainda existem desafios estruturais, econémicos e tecnolégicos
que impactam a efetividade da assisténcia. O fortalecimento das politicas publicas,
aliado a ampliacdo da capacidade diagnostica, ao investimento em produgéo
nacional e a promogéao da educagdo em saude, mostra-se essencial para garantir
um cuidado mais equitativo e melhorar a qualidade de vida das pessoas com
hemofilia.|

= FALTA CONCLUSAO. FAZER 5 OU MAIS TOPICOS PARA A
CONCLUSAO.
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