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Introducéo

A hemofilia B, também conhecida como doenca de Christmas, € um distlrbio genético hereditario ligado ao
cromossomo X, resultante da deficiéncia ou auséncia do fator IX da coagulacdo. Essa condicdo acomete
predominantemente individuos do sexo masculino e pode provocar hemorragias mesmo sem qualquer trauma. No
Brasil, estima-se mais de dois mil casos diagnosticados, colocando o pais entre os que apresentam maior
prevaléncia mundial. O diagnéstico correto e precoce é fundamental para garantir o tratamento adequado e
prevenir complicagdes. Avancos tecnologicos tém ampliado as possibilidades diagnésticas, indo além dos exames
convencionais e permitindo anélises mais sensiveis e especificas.

Objetivo

Destacar a importancia do diagndstico laboratorial preciso da hemofilia B, abordando os métodos tradicionais e as
novas técnicas disponiveis, enfatizando sua relevancia clinica e impacto na qualidade de vida dos pacientes.

Material e Métodos

Trata-se de uma revisao bibliogréfica realizada em fevereiro de 2025, nas bases de dados SCIELO, PubMed,
Periddico CAPES, Google Académico e em livros especializados em hematologia. Foram incluidos artigos
publicados entre 2014 a 2025, nos idiomas portugués, inglés e espanhol, que abordassem aspectos da hemofilia
B, diagndstico laboratorial e novas tecnologias. Estudos anteriores a 2014 ou que ndo se enquadrassem Nnos
objetivos foram excluidos. As palavras-chaves utilizadas no mecanismo de busca dos sites incluiram: hemofilia,
diagnéstico hemofilia, fisiopatologia, doenca de Christmas, hemofilia B e fator IX.

Resultados e Discusséo

A andlise evidenciou que o diagndstico da hemofilia B baseia-se inicialmente na histéria clinica e familiar, com
confirmagdo pelo TTPa prolongado e pela dosagem do fator IX. Em casos leves, esses exames podem ser
insuficientes, tornando necessarias técnicas mais especificas, como 0 NGS, que detecta mutacfes no gene F9 e 0
SPR, que identifica anticorpos inibidores rapidamente e com pouca amostra. Esses avan¢cos aumentaram a
precisao diagndstica, favorecem o aconselhamento genético, possibilitam terapias personalizadas e reforcam a
importancia do diagnéstico precoce para reduzir complicacGes e melhorar a qualidade de vida.

Conclusao
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A hemofilia B requer acompanhamento continuo e diagnéstico preciso. O TTPa e a dosagem do fator IX seguem
como exames basicos, mas técnicas como NGS e SPR aumentam a especificidade, agilizam o diagnéstico e
auxiliam no planejamento terapéutico e no aconselhamento genético. O avango das pesquisas e adocao dessas
metodologias sdo fundamentais para melhorar o cuidado e reduzir os impactos da doenga.
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