
aproximadamente 10% a 20% dos pacientes. Nesses casos,

o uso precoce de Rituximabe, anticorpo monoclonal anti-

CD20, tem sido eficaz, apresentando taxas de resposta

clínica entre 74% e 95%. Estudos evidenciam que a

combinaç~ao do Rituximabe com a terapia padr~ao aumenta

significativamente a recuperaç~ao plaquet�aria, reduz o

tempo de hospitalizaç~ao e diminui a incidência de recidi-

vas, com remiss~ao observada em at�e 89% dos casos em

menos de um mês. Portanto, embora a plasmaf�erese con-

tinue sendo o pilar do tratamento da PTT, �e fundamental

o reconhecimento precoce da refratariedade para a r�apida

introduç~ao de terapias imunossupressoras adicionais. O

Rituximabe constitui uma opç~ao bem estabelecida para

obtenç~ao de resposta clínica sustentada, melhorando o

progn�ostico e a qualidade de vida dos pacientes.
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Introduction: Hemophilia is a rare hereditary bleeding disor-

der caused by a deficiency of coagulation factors VIII

(hemophilia A) or IX (hemophilia B). It is inherited in an X-

linked recessive pattern. This condition has been shown to

impair the coagulation cascade, which can lead predisposing

patients to spontaneous and recurrent bleeding, particularly

in joints and muscles. This was a significant impact on the

patient’s quality of life. Objectives: This study is a literature

review with the objective of systematizing the extant knowl-

edge regarding the pathophysiology, clinical manifestations,

diagnostic methods, and therapeutic strategies of hemo-

philia. Material and methods: A narrative literature review

was conducted through searches in the PubMed, SciELO, Web

of Science, Scopus, and Google Scholar databases. Publica-

tions from the last five years (2020−2025) were prioritized,

and those in Portuguese, English and Spanish were included.

The following descriptors were utilized: The following terms

are relevant to the study: “Hemophilia”, “Factor VIII”, “Factor

IX”, “Diagnosis”, “Treatment”, “Gene therapy”, and their

equivalents in other languages. Results: The underlying path-

ophysiology of hemophilia is characterized by genetic muta-

tions that impair the production of coagulation factors,

particularly factor VIII or IX. Hemophilia A, which accounts

for 85% of cases, is the most prevalent form of the condition.

Common complications associated with hemophilia A

include hemarthroses, severe arthropathies, and the develop-

ment of inhibitors. Diagnostic methods employed to identify

these complications include clinical and laboratory tests such

as aPTT, OSCA, and CSA, as well as molecular techniques,

including Next-Generation Sequencing (NGS). Treatment has

evolved with the advent of plasma-derived and recombinant

factor VIII/IX concentrates, as well as novel approaches such

as emicizumab (a bispecific antibody), bypassing agents

(aPCC and rFVIIa), and gene therapy, which enables sustained

expression of factors through viral vectors (AAV). Discussion:

Notwithstanding the strides made in the therapeutic realm,

persistent, challenges remain, including the exorbitant cost

of treatments, the emergence inhibitors and the paucity of

diagnostic resources in regions characterized by inadequate

infrastructure. The integration of novel technologies, includ-

ing gene therapy and monoclonal antibodies, has demon-

strated considerable potential. However, the effective

implementation of these technologies is contingent upon the

establishment of comprehensive public policies that ensure

equitable access and utilization. Conclusion: Although not

prevalent, hemophilia poses significant clinical challenges.

Advancements in the domains of diagnosis and treatment,

encompassing biotechnology and precision medicine, have

led to an augmentation in the potential for efficacious man-

agement. However, the overcoming structural, economic, and

social barriers remains necessary to ensure comprehensive

and equitable patients care.
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Introduç~ao: A hemofilia adquirida consiste em uma coagulo-

patia rara, caracterizada pela formaç~ao de autoanticorpos

contra o fator VIII, levando a quadros hemorr�agicos potencial-

mente graves, geralmente em pacientes sem hist�orico pr�evio

de dist�urbios hematol�ogicos. Entre os fatores predisponentes,

destacam-se doenças autoimunes, neoplasias, infecç~oes e o

período p�os-parto. Dada �a elevada morbimortalidade, o

reconhecimento clínico e laboratorial precoce �e fundamental,
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sobretudo em pacientes com comorbidades pr�evias e

hist�orico de imunossupress~ao. Descriç~ao do caso: Paciente do

sexo feminino, 51 anos, com Artrite Idiop�atica Juvenil (diag-

nosticada aos 2 anos), Diabetes Mellitus tipo 2 (DM2) e dislipi-

demia, em uso contínuo de Metotrexato e Etanercepte,

restrita ao leito. Iniciou atendimento por dor intensa e edema

s�ubito em joelho direito, associados a desconforto abdominal

progressivo e hematoma. Ao exame físico, apresentava mau

estado geral, f�acies de dor, hipocorada, al�em de perfus~ao capi-

lar perif�erica prejudicada. Abdome rígido e doloroso �a pal-

paç~ao superficial, com hematoma em fossa ilíaca esquerda e

hipog�astrio. Joelho direito com edema, sinais de hemartrose e

dor intensa �a mobilizaç~ao. Perda de mobilidade distal nos

quatro membros e atrofia muscular secund�aria �a AIJ. Os

exames evidenciaram anemia grave (5,5 g/dL), normocítica

(VCM 80 fL), com reticulocitose (15%), leucocitose

(20.000 mm3), colestase laboratorial (GGT de 80 mg/dL e FA de

150 mg/dL) sem elevaç~ao de transaminases, funç~ao renal dis-

cretamente comprometida (Cr 1,5 mg/dL) e cin�etica do ferro

compatível com deficiência grave (Ferritina de 4 mcg/dL e Sat.

transferrina de 5%). O coagulograma mostrou prolongamento

importante do PTT (50 segundos), ausência de correç~ao no

teste da mistura e reduç~ao acentuada do fator VIII (3%), com-

patível com inibidor adquirido de fator VIII. Foi iniciado

fator VII recombinante (agente de bypass) com melhora do

sangramento e parcial normalizaç~ao do coagulograma. Intro-

duzido antibi�otico de amplo espectro, Vancomicina e Cefe-

pime, por suspeita de foco cutâneo/partes moles. Realizadas

três transfus~oes de concentrado de hem�acias com melhora

da anemia. Apesar da estabilizaç~ao da coagulopatia e controle

do sangramento, evoluiu com piora infecciosa, insuficiência

renal e insuficiência respirat�oria, culminando em �obito. Con-

clus~ao: O caso ilustra a gravidade da hemofilia adquirida

associada a doença autoimune em paciente imunossupri-

mida, com apresentaç~ao clínica exuberante e evoluç~ao fulmi-

nante. O reconhecimento r�apido do dist�urbio, a partir do

prolongamento isolado do PTT, do teste da mistura sem

correç~ao e da dosagem reduzida do fator VIII, permitiu

instituiç~ao precoce do tratamento com agente de bypass para

o controle hemost�atico. Apesar da resposta inicial favor�avel,

complicaç~oes infecciosas e falência orgânica m�ultipla foram

determinantes para o desfecho desfavor�avel, ressaltando a

necessidade de abordagem multidisciplinar e vigilância

intensiva nesses casos raros.
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Introduç~ao: A deficiência de Fator VII (FVII) �e coagulopatia

heredit�aria rara, com prevalência de 1:500.000 na populaç~ao

geral, caracterizada pela ausência de correlaç~ao direta entre

os níveis plasm�aticos do fator e a gravidade das manifes-

taç~oes hemorr�agicas. Devido �a sua heterogeneidade clínica, o

manejo dessa condiç~ao �e desafiador e tenta-se identificar pos-

síveis preditores de risco para sangramento. Este caso

descreve paciente diagnosticada com Leucemia Mielomonocí-

tica Crônica (LMMC) que, durante o condicionamento para

Transplante de Medula �Ossea (TMO), apresentou sangra-

mento grave, recebendo o diagn�ostico de deficiência heredit�a-

ria leve de FVII. Descriç~ao do caso: Sexo feminino, 72 anos,

previamente hipertensa e portadora de insuficiência cardíaca

com fraç~ao de ejeç~ao preservada, teve diagn�ostico de LMMC

tipo 1, alto risco, em julho/2024, confirmado pelo estudo med-

ular. No diagn�ostico, apresentava sintomas h�a cerca de 6

meses, caracterizados por fraqueza e pet�equias, al�em de

exames laboratoriais evidenciando anemia, leucocitose e pla-

quetopenia. Pela progress~ao das citopenias, necessidade con-

tínua de suporte transfusional com ausência de incremento

plaquet�ario e falha terapêutica com o uso de hidroxiur�eia, foi

encaminhada para TMO alogênico em maio/2025. Durante

internaç~ao para realizaç~ao de condicionamento de intensi-

dade reduzida (FluBu2), foi realizada punç~ao �unica da veia

jugular interna direita, para passagem de cateter venoso cen-

tral guiada por ultrassonografia. Nos dias subsequentes, evo-

luiu com extenso hematoma cervical, estendendo at�e regi~ao

tor�acica. Exames laboratoriais: contagem plaquet�aria:

15.000 mm3; TTPa R: 0,98; RNI: 1,79, com correç~ao ap�os teste

da mistura. Diante do sangramento desproporcional e alter-

aç~ao do RNI, foi dosado FVII, que revelou 22%, confirmando o

diagn�ostico de Deficiência Heredit�aria Leve de FVII. At�e este

diagn�ostico, apesar dos diversos desafios hemost�aticos ao

longo da vida como extraç~oes dent�arias, partos ces�areos e

histerectomia, nunca havia apresentado sangramentos anor-

mais. Ap�os a identificaç~ao da deficiência, foi iniciado trata-

mento com concentrado de FVII ativado recombinante

(rFVIIa), com melhora parcial do hematoma p�os-punç~ao.

Entretanto, surgiram novos sangramentos ao longo do

período de TMO alogênico, como hematoma em língua e

hemat�uria, mantendo-se at�e hoje (D+60) com plaquetopenia

persistente e uso de rFVIIa, se sangramentos. Conclus~ao: A

ampla heterogeneidade das manifestaç~oes hemorr�agicas em
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