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O fator XIII (FXIII) é uma transaminase estabilizadora
do coagulo. A deficiéncia hereditaria do FXIII (dFXIII) esta
associada ao sangramento tardio espontaneo. A dFXIII grave
(atividade de FXIII menor que 5 UIl/dL) é rara (prevalén-
cia de 1:2-5 milhdes de habitantes), herdada num padrao
autossdmico recessivo, devido a muta¢des homozigbticas ou
heterozigéticas compostas. A prevaléncia de dFXIII leve a
moderada é desconhecida, uma vez que as complica¢bes
hemorragicas sdo mais esporadicas, apesar de ainda serem
potencialmente graves. A dFXIII ndo sé resulta em hematomas
e menorragia, mas também é reconhecida pelo risco partic-
ularmente elevado de hemorragia intracraniana espontanea
(30% ou mais, nas duas primeiras décadas de vida). Por
conta disso, o diagndstico acurado e a instituicdo precoce
da profilaxia com concentrado de FXIII para evitar esses
sangramentos sao a chave para uma sobrevida normal. Entre-
tanto, o diagndstico de dFXIII é desafiador, uma vez que o0s
testes convencionais de coagula¢do sdo normais, requerendo
ensaios especificos, o que é especialmente dificil nos paises
em desenvolvimento. Os testes de solubilidade do codgulo
ndo sdo padronizados e tém baixa sensibilidade, ndo sendo
recomendados como triagem de rotina. No entanto, eles sdo
o primeiro teste-e talvez o Unico-em quase todos os labo-
ratérios de coagulacdo nos paises em desenvolvimento, como
no Brasil. Para minimizar o nimero de pacientes nao diag-
nosticados, a qualidade do teste deve ser melhorada através
de ensaios quantitativos de atividade FXIII, mas muitos lab-
oratérios ndo estdo equipados para isso, e, caso estejam,
ainda ha inconvenientes em relacdo aos limites de detecgao.
Por esse motivo, recomenda-se realizi-los em laboratérios
centralizados. Finalmente, a genotipagem com pesquisa das
mutacdes mais frequentes em certas regides pode facilitar
o diagnoéstico através de andlises em laboratérios de refer-
éncia, embora possa nio ser vidvel em todos os paises e
ainda possam existir mutac¢des espontaneas. O Projeto BR-13
propde implementar um centro especializado no diagnéstico
de dFXIII (Hemocentroda Paraiba-HEMOIBA, em Jodo Pes-
soa/PB, e Universidade Estadual da Paraiba-UEPB, em Campina
Grande/PB), através de um algoritmo que parte da busca ativa
de familiares de primeiro grau de pacientes previamente diag-
nosticados pelo método de dissolucdo do codgulo em ureia

concentrada. Todos os casos indices serdo testados quanto a
atividade de FXIII e & tipagem da deficiéncia A ou B (HEMOIBA),
assim como terdo analisada a mutacdo causadora da doenca
(UEPB). Esses resultados juntamente com dados clinicos serdo
cadastrados num registro nacional. A partir do heredograma
dos casos indice, familiares potencialmente doentes ou por-
tadores da mutacdo também serdo investigados. Em 2016,
havia 64 pessoas com dFXIII cadastradas no Ministério da
Saude (prevaléncia de 1:3 milhdes de habitantes). Esperamos
incluir inicialmente 32 casos, avaliando ainda 64 parentes de
primeiro grau (irmao/irma e filho/filha). O projeto foi aprovado
pelos CAAE 20498819.9.0000.5187 (CEP UEPB/PRPG e CONEP).
Pretende-se assim ndo apenas transformar esse centro em
referéncia nacional, mas também otimizar o diagnéstico dos
casos existentes e investigar novos casos com maior acurécia,
garantindo-se um seguimento adequado para o tratamento.
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Objetivo: Caracterizar a hemofilia; bem como verificar sua
prevaléncia e incidéncia no género masculino. Material e
métodos: Trata-se de uma revisdo da literatura disponivel nas
bases de dados PUBMED e SciELO, utilizando os descritores:
“Blood Coagulation Disorders”, “Hemophilia”e “Therapy”, dev-
idamente cadastrados no MeSH, e suas respectivas traducoes
cadastradas no DeCS, empregando o operador booleano AND.
Foram encontrados e avaliados 57 artigos e, ao fim, seleciona-
dos 10 para compor essa revisdo. Os critérios de inclusdo
foram: artigos completos, disponibilizados de forma gratuita,
publicados em inglés e portugués, entre os anos de 2015 a 2020.
Bem como os critérios de exclusdo foram: artigos nos demais
idiomas, ndo disponibilizados de forma gratuita e nos quais a
tematica ndo se relacionava com o objetivo proposto. Resulta-
dos: Antigamente os individuos com distirbios de coagulacdo
eram tratados com terapia de substituicdo, de inicio com
sangue total e plasma fresco congelado e, hd pouco tempo,
com concentrado de fator especifico. As hemofilias sdo dadas
como transtornos hereditarios e genéticos que sdo prevalentes
quase que de forma exclusiva ao género masculino, e sdo car-
acterizadas pelo comprometimento da coagulacdo normal do
sangue. A terapia para hemofilia é feita pela reposicdo do fator
de coagulacdo que se encontra em deficit, por meio da infusdo
endovenosa dos concentrados, fator VIII, para hemofilia A ou
IX, para hemofilia B. Discusséo: A hemofilia A é provinda da
auséncia do fator VIII da coagulacdo, sendo estimado que sua
prevaléncia é de acometer um a cada 10 mil homens nasci-
dos vivos, ja a hemofilia B, tendo ausente o fator IX, acomete
um homem a cada 50 mil nascidos vivos. A terapia para
hemofilia desenvolveu muito nos ultimos tempos, da bolsa de
concentrado de plasma fresco congelado, para uma reposicdo
mais especifica de fator provindo de plasma e recombinante.
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