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Uvod
 vzacneé krvacivé onemocnéeni podminené dedicnym

nedostatkem FVIII (hemofilie A) nebo FIX (hemofilie B)
» dédiCnost vazana na X chromozdm - gonosomailne recesivni
* postizeni prakticky pouze muzi, zeny prenasecky
* incidence : hemoflie A 1/5000 chlapcu

hemofilie B 1/30000 chlapcu

* typickeé kloubni a svalové krvacivé projevy
* klinické projevy zavisle na tizi deficitu o

* celosvétové 400 000 pacientu




‘ Rodokmen z historie hemofilie
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Figure 7. Hemophilia heredity in Europe yalty.




Klinické projevy

Akutni

Chronické komplikace | .




Komplikace
Muskuloskeletalni

synovitis, artropatie, deformity, svalove

kontraktury, pseudotumor

Imunologické - vznik inhibitoru

Komplikace substitucni léCby

1980 — HCV+HIV hlavni pfiCina umrti
80-léta v CR — HCV ~100%, HBV 60%
Psychosocialni




Lecba

* kauzalni terapie neni dostupna

* substitucni i.v. terapie

- pfiprava pred invazivnim zakrokem

- za hospitalizace pri vyznamném krvaceni
- on demand lécba (domaci prostredi)

- profylakticka léCba (primarni, sekundarni)

CZP, kryoprecipitét,
plasmatické/rekombinantni derivaty

* podpurné postupy O

- klid, chlazeni, antifibrinolytika, analgetika




‘ Uroven péce v soucasnosti

vyspele zeme




Komplexni péce

Hematolog

Ortoped

Radiolog
Fyzioterapeut
Genetik, porodnik
Hepatolog, infektolog
Stomatolog

Psycholog, socialni pracovnik




Genetické poradenstvi
Prenatalni diagnostika

* znama geneticka a proteomicka podstata choroby
(databaze genetickych poruch a mutaci)

e stanoveni kauzalni mutace

» identifikace pfenasecek v rodiné hemofiliku
(stanoveni hladiny faktoru, geneticka analyza)

- Casna prenatalni diagnostika a urceni pohlavi plodu
(biospie choriovych klkd, amniocentéza) O

- Setrné vedeni porodu
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‘ Koagulacni derivaty

‘ plazmatické — high purity

moderni preparaty dostateCnée virove osetrené

- vyber darcu, serologické a PCR testovani vzorku
- Skladovani odebrane plasmy v karantéene

- vyspele technologie purifikace

- vicenasobne metody virové inaktivace

rekombinantni

LD e

- vyvoj od pocatku 90. let 20. st.
- produkce na tkanovych kulturach O

- 3. generace bez kontaktu s plasmatickou bilkovinou




‘ on demand

vCasna aplikace koagulacniho derivatu je nejefek-

. wv AL a4l

- vhodna pro velkou cast kloubnich a svalovych
krvacivych epizod

profylaxe

pravidelna aplikace faktoru (25-40 |U/kg) 2-3x tydné vede
k vzestupu hladiny FVIII/FIX nad 1%

- vyrazna redukce krvacivych projevu a snizeni
vyskytu komplikaci hemofilie

- rutinné uzivana v detskem veku

- ekonomicky narocna




Vznik inhibitoru

zavazna komplikace lecby hemofilie
vyskyt: 10-15% HA, 1-3% HB

- dle hladiny titru inhibitoru nedostatecna nebo chybégjici
odpoved’ na substitucni lecbu
- odborné | ekonomicky velmi narochy management

lécba krvacivych epizod — bypassoveé pripravky
(rVlla, PCC)

navozeni imunotolerance O




‘ Laboratorni zazemi

‘ * specialni hemokoagulacni laborator

 diagnostika a diferencialni diagnostika krvacivych
stavu (rutinni testy, jednotlivé koagulacni faktory,
nespec. i specifické inhibitory)

 systemy kontroly kvality

-l

diagnostika hemofilie, odliseni von Willebrand_y chorob
laboratorni monitorace substitucni terapie
diagnostika a monitorace vyskytu inhibitoru

detekce prenasecstvi O
molekularne-geneticka analyza




Ovlivnheni muskuloskeletalnich komplikaci

spoluprace s radiology, ortopedy, fyzioterapeuty
* [éCba dle pokrocilosti postizeni (funkéni, RTG/MR)

Chronlcka synovitis - fyzioterapie (+ kratkodoba profylaxe)
- - - NSAIDs (COX-2)
- intra-artikularni kortikoterapie
- synovektomie (chirurgicka, chemicka,
radioisotopova)

artropatie - konzervativni postupy
- synovektomie, radionuklidova synoviortéza
- osteotomie, artrodezy
- vymeéna postizenych velkych kloubu
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‘ Lécba a prevence infekcnhich komplikaci

kooperace s infektology, hepatology

 antivirova terapie hepatitid
- (lamivudin, ribavirin + INF-alfa)

* antiretrovirova terapie HIV

» vakcinace - HAV, HBV
- vyhnout se aplikaci i.m, podani s.c.




‘ Péde o pacienty s hemofili v CR

ORGANIZACE PECE

CCC - CENTRUM KOMPLEXNI PECE
- Praha, Brno

HTC - HEMOFILICKE LECEBNE CENTRUM
- E’Izeﬁ, Olomouc,Ostrava, Hrgdec Kraloveé,
Ceské Budéjovice, Liberec+Usti nad Labem

CCC/HTC — akreditovana centra spliujici ¢tyfi kompetence
— kvalifikace, vybaveni, sebehodnoceni, komunikace

PSP — PRACOVISTE SDILENE PECE (spadové hematologie)
spolupracuje s CCC/HTC dle aktualnich potreb v péci o
hemofiliky v dané oblasti a v dané dobé




CESKY NARODNI HEMOFILICKY
PROGRAM (CNHP)

CINNOST ZASTITENA ODBORNYMI SPOLECNOSTMI

Ceska hematologicka spole&nost CLS JEP
(Doc. MUDr. J. Cermak, CSc.)

(:Jeské spolecnost pro trombozu a hemostazu
CLS JEP (Prof. MUDr. J. Kvasni¢ka, DrSc.)

Ceska pediatricka spoleénost CLS JEP,

pracovni skupina detske hematologie
(Prof. MUDr. Jan Stary, DrSc.)

Spolek pro trombdézu a hemostazu
(Prof. MUDr. J. Maly, CSc.)
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odpovida prumérnému standardu vyspélych zemi

» pIné& pokryva uzemi CR

* rutinné zavedena domaci lecba u vsech indikovanych
pacientu

 dostupna profylakticka IéCba pro mladé pacienty

 dostupna i nakladna pece pro pacienty s inhibitorem

* rutinné zavedena léCba infekCnich komplikaci predchozi
substitucni leéCby

 provadeny elektivni ortopedické vykony o
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Sirdi zavadéni rekombinantnich pfipravkd v praxi

Pegylované formy substitu€nich pripravku
- prodlouzeni plasmatickeého poloCasu faktoru

Genova terapie
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