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Inicialni faze hemostazy




Ia polymery
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Stabilni fibrin




Hemofilie A
 Nedostatek funkcniho faktoru VIII

lemofilie B
 Nedostatek funkcniho faktoru IX
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Hemofilie - dedichost

* Vazba na chromozom X
— Manifestne nemocni jsou muzi.
— Prenasecky jsou zeny.
» Potomci nemocnych muzu:
— Synove jsou zdravi
— Dcery jsou prenasecky
 Potomci zen prenasecek:
— 50% synu je nemocnych
— 50% dcer jsou prenasecky



Zavaznost krvacivych projevu:

Hladina faktoru VIl (IX)
Tézka hemofilie: f. VIII (1X) <1%
Stredné tézka hemofilie: f. VIII (1X) 1-5%
Lehka hemofilie: f. VIII (1X) > 5%
Aktivita ostatnich faktoru a inhibitoru
Trombofilni mutace
Fibrinolyticky systém




Zakladni laboratorni diagnostika:

1. Globalni testy:
APTT
PT
TT
2. Specificke testy:
F. VIII (IX)
Von Willebranduv faktor
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Prodlouzené APTT,
normalni PT, normalni TT

» Korekeni testy k prukazu inhibitoru
— LA
— inhibitor faktoru

 Hladiny faktoru VIII, IX, XI, XII



Snizena hladina f. VIII

* \Von Willebranduv faktor
?
 VétSina lehkych snizeni f. VIII (20-50%) je
zpusobena von Willebrandovou chorobou.

* VVon Willebranduv faktor je m.j. nosi¢em
f. VIII, chranicim ho pred degradaci

= Snizena hladina vWf vede ke snizeni
hladiny f. VIII.



Snizena hladina f. VIII +
normalni hladina vWf

* U muzu hemofilie A
* U zen prenasecstvi
o 77?7



Aby to nebylo jednoduché:

* Muz s krvacivymi projevy.
— Nizka hladina f. VII|
— Normalni hladina vWf
» Matka bez krvacivych projevu ?
— Normalni hladina f. VIII
» Otec krvacivé projevy
— Nizka hladina f. VII!
— Normalni hladina v\Wf



Von Willebrandova choroba
typ 2N

* Normandy typ von Willebrandovy choroby
— normalni hladina v\Wf
— normalni ostatni funkce v\Wt
— poruseneé misto vazby s f. VI

 Autozomalné dedicna



Mame diagn6zu hemofilie

« Codal?



Genetickeé testovani

» U vetsiny hemofilii je jiz odhaleny
geneticky defekt.



Co poradit nosicce hemofilie
ktera touzi po diteti?

« Zjisteni konkretni mutace
* In vitro fertilizace s vyberem embrya bez
mutace.
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Dalsi ukoly laboratore:

* Monitorace aktivity f. VIII (1X) pfi substituci
— Po urazu
— Po operaci

» Uprava davkovani koncentratu f. VIII
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Dalsi ukoly laboratore:

* Prukaz inhibitoru f. VIII (1X), ktery se
vyvine pri substituci.
» Kvantifikace inhibitoru.






