1、 什么是血友病？
血友病是一种X染色体连锁的隐性遗传性出血性疾病，可分为血友病A和血友病B两种，均由相应的凝血因子基因突变引起。在男性人群中，血友病A的发病率约为1/5,000，血友病B的发病率约为1/25,000。所有血友病患者中，血友病A占80％~85％，血友病B占15％~20％。女性血友病患者极其罕见。我国1986至1989年在全国24个省的37个地区进行的调查结果显示，我国血友病的患病率为2.73/100,000，属于罕见病中的常见疾病。
2、血友病有哪些表现
主要表现为关节、肌肉和深部组织出血，也可有胃肠道、泌尿道、中枢神经系统出血以及拔牙后出血不止等。若反复出血，不及时治疗可导致关节畸形和(或)假肿瘤形成，严重者可危及生命。外伤或手术后延迟性出血是本病的特点。根据患者凝血因子活性水平可将血友病分为轻型、中间型和重型 (表1)。轻型患者一般很少出血，只有在损伤或手术后才发生；重型患者自幼可有自发性出血(可发生于身体的任何部位)。
3、需要做哪些检查？
①在初筛实验中，患者的血小板计数、凝血酶原时间（PT）、凝血酶时间（TT）、纤维蛋白原定量正常；重型血友病患者部分凝血活酶时间（APTT）延长，轻型患者APTT仅轻度延长或正常。
②进一步确诊血友病有赖于FⅧ活性(FⅧ:C)、FⅨ活性(FIX:C)、凝血因子抑制物以及血管性血友病因子抗原(VwF:Ag)的测定。
③建议对患者进行基因检测，以便确定致病基因，为同一家族中的携带者检测和产前诊断提供依据，达到优生优育的目的。
4、血友病怎么治疗？
血友病患者应该在血友病诊疗中心定期接受综合关怀团队的诊疗与随访。如果发生急性出血，为避免延误治疗，可以在综合关怀团队的指导下在附近的医疗机构接受治疗或者在家庭进行自我注射凝血因子。
尽早家庭治疗可使患者减少疼痛、功能障碍以及远期残疾，并显著减少因并发症导致的住院。需注意的是，家庭治疗必须由综合关怀团队密切监管，且只有在患者及其家属得到充分的教育和培训后才能开始进行。
血友病患者平时应避免肌肉注射和外伤。禁服阿司匹林或其他非甾体类解热镇痛药以及所有可能影响血小板聚集的药物。若有出血应及时给予足量的替代治疗。患者应尽量避免各种手术，如必须手术时应进行充分的替代治疗。
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