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INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI

Hemofilie

INEE! étambachovéZ Jitka Slechtova
hematologicky usek UKBH FN v Plzni



FVIII — hemofile A
FIX - hemofile B
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(kva| ALV

absence tvorby molekuly '
(kvantitativni porucha)




Hemofilie B —

Je vzacnéjsi neZ hemofilie A a tvori 1
vrozenych koagulopatii. Je zpusobena
nedostatecnou aktivitou FIX.




Krevni srazeni

Vyznam v krevnim srazeni

2+

2+

FVIII



Normalini koagulaéni-aktivita FVII1/1X
50 — 150 %

[

Formy hemofilie
Lehka Stredni




Stupen defektu predurcuje klinické priznaky

Hemofilie A/B
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Jak se hemofilie projevuje ?

tézka hemofilie

! Oberarmrickseite <
Ly ) (Triceps)

Schulter o
(Deeltoid)
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Oberarmvorderseite.
(Biceps) oL
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stredné tézka hemofilie

lehka hemofilie

Hemofilie A/B



Diagnostika

* Prenatalni diagnostika

* Diferencialni diagnostika

X

Hemofilie A/B



Laboratorni diagnostika hemofilie — patologicke

Hemofilie A/B



Lécba

« Kauzalni le€ba hemofilie neexistuje

Hemofilie A/B



Dédicnhost

Onemocni pouze muzi (X1Y)

Zeny jsou jen pfenadeckami (XHX) bez krvacivych projevi

— recesivni

Zeny

Hemotilie A/B



Xq28,

FVII/IX



Dédicnost u hemofilie

Prenasec¢ka a zdravy muz

Konduktorin
— zdravy syn

Xy — zdrava dcera

~ Hamophiler

— dcera prenasecka

— syn hemofilik

S
Mutter ist (xx)
Konduktorin




R

Nicht betroffene Familie

méannlich - nicht
betroffen

(@)
1 Ny XY
|

_ Xy
Mutter - Ubertragerin

(Konduktorin) ménnlich -
Hamophiler

XX

Y weiblich - keine
Konduktorin

X
Konduktorin

X X

weiblich - e
Mutter - Konduktorin Ha hile spontane Mutation

und Vater hat Himophilie




Hemoﬁl |
+ Nejdelenan

e Prvni zminky Zidovsky Talmud
( v souvislosti s krvacivymi projevy pri ritualni ot

V r. 1953 odliseni hemofilie B od hemofilie A v Kanadé



(1819-1901
hemofilii B

[l S

/

« Jedna z nejbo.

meéla se svym manzelem, p

Albertem Sasko-Cobursko-Gothajskym | 3
(1819-1861) 9 déti. V pofadi 3. a 9. dite | i
princezny Alice a Beatrice byly A\
pienaSeckami, v poradi 8. dité

princ Leopold byl téZkym hemofilikem




Soucasnost

e — T

- Cesky svaz hemofilik

- Akreditovana hemofilicka centra — CCC, HTC

CESKY SVAZ

HEMOFILIKO

Rychlé seznameni



Po ohlednun za letnim hemcﬁlldry'n 8 borem
v Ondrasove dvore 2010




dliraz na spolupraci roc
maji rovny pristup ke krevnim de
zaznamy o jejich aplikaci.

Co fici zavérem ? Velkou nadeji pro budoucnost je genova lécba.




