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HEMOFILIE -
DIAGNOSTIKA
A LECBA V SOUCASNOSTI




Patofyziologie hemofilie

Deficit koagulaéniho faktoru VIII (hemofilie A)
nebo IX (hemofilie B), jeho dysfunkce nebo
pritomnost jeho inhibitort vede k poruse vnitrni
koagula&ni kaskady.

Nasledkem toho vznikaji spontanni hemoragie a/
nebo masivni hemoragie po (lehkém) traumatu.

Hemoragie mohou vznikat v kloubech (kolena,
lokty), svalech, centralnim nervovém systému
(CNYS), zazivacim traktu, modopohlavnim traktu,
dychacim traktu i1 v kardiovaskularnim systému.
Fatalni mohou byt hemoragie do CNS, které
nejéastéjl vznikaji u pacienttd mladsich 18 let.



Koagula&ni faktory VIII a IX se v cirkulaci b&zné
nachazeji v neaktivni formé&. Dojde-11 k jejich
aktivaci, podileji se oba tyto faktory na stépeni

a aktivaci faktoru X, tedy kli¢ového enzymu,
ktery Fidi pfeménu fibrinogenu na fibrin.

Nedostatek t&chto faktort vyrazné ovlivni
koagulaci a vyusti v klinicky zavazné krvaceni.



Laboratorni vysetreni

Zakladem diagnostiky hemofilie je hemokoagulaéni
vysetFeni.

I malé prodlouzeni APTT mdze znamenat mirnou
formu onemocnéni.

Diagnézu je nutné potvrdit stanovenim hladiny FVIII

a FIX.



Hemokoagula&ni screening zahrnuje tato vyset¥eni:
Aktivovany parcialni tromboplastinovy das (APTT)
- za patologické je povazovano prodlouzeni APTT nad
1,2nasobku normy
- nejéastéjsi je vsak prodlouzeni na 80 az 100 s,
t]. na 2 az 3 nasobek normy
Protrombinovy &as (PT) — obvykle normalni hodnoty

Trombinovy &as (TT) — obvykle normalni hodnoty

Stanoveni hladiny fibrinogenu



Diferencialn& diagnosticka vySetfFeni patologického
APTT zahrnuji:

Aktivovany parcialni tromboplastinovy das (APTT)

Korekéni test APTT
APTT s aktinem

Stanoveni hladiny deficitnich koagulaénich faktord VIII
(hemofilie A) a IX (hemofilie B)

Stanoveni specifickych inhibitord screeningovym testem

Kvantifikaci inhibitoru pomoci Bethesda jednotek (BU)
— 1 BU je takové mnozstvi inhibiéni aktivity protilatky,
které neutralizuje polovinu mnozstvi FVIII

v inkubované smési.



Genetické vysetFeni

Pomoci genetického vysetfeni stanovime kauzalni
mutaci v genu pro FVIII nebo FIX.

Indikace genetického vysetreni:
Stanoveni prenase&stvi u zen
Prenatalni diagnostika hemofilie

Predikce rizika vzniku inhibitoru (na zakladé stanoveni
konkrétni kauzalni mutace)

VysetFeni obvykle indikuje hematolog pFi stanoveni
diagnézy hemofilie, pFipadné gynekolog p¥i zachytu
t&hotné z hemofilické rodiny.

U hemofilie A 1 hemofilie B se mutace maze nachazet
v celém rozsahu genu, existuje vicero relativné gasto

se vyskytujicich mutaci.



Terapie hemotfilie

Zakladem légby je substitudni terapie
deficientniho koagulaé&niho faktoru. Davkovaci
rezim je zavisly na hladiné& deficientniho faktoru
(tiz1 onemocnéni) a typu krvaceni.

Lé&ba hemofilie zahrnuje Fizeni hemostazy,
zvladani krvacivych epizod, podavani
koncentratu koagula&nich faktord, 1égbu pacientd
s inhibitory koagula&nich faktora a 1é&bu
pacientu s hemofilickou artropatii.



Profylaxe

Hlavnim cilem profylaktické terapie je zabranit
spontannimu krvaceni a naslednému poskozeni
organt (predevsim kloubu).

Profylaxe se obvykle indikuje u détskych pacienti
po prodélani prvni krvacivé epizody nebo do
konce druhého roku zivota (primarni profylaxe),
je vsak mozné ji zahajit 1 pozdé&j (sekundarni
profylaxe).

U dospé&lych pacienti je mozné pokradovat

v profylaxi z détstvi nebo je indikovana
kratkodoba profylakticka terapie (tydny az
mésice) po operadnim zakroku nebo traumatu.
Profylaktické davky koagula&niho faktoru si
muze v domacim prostfedi aplikovat sam pacient
nebo jeho rodice.



Domaci terapie

Cilem domaci terapie je co nejrychlejsi odpovéd
na probé&hlé kloubni krvaceni.

Pacient (nebo jeho rodi&e) aplikuje koncentrat
deficientniho faktoru ithned po prob&hlém
krvaceni.

Moznost domaci 1é8by rovné&z vyrazné zvysila
kvalitu zivota pacientd s hemofilii.

Pri vydavani koncentrati koagula&nich faktord
musi vsak byt kazdy pacient (jeho zakonni
zastupcl) Fadné pouéen o jejich skladovani,
aplikaci a moznych rizicich.

Koncentraty koagulaé&nich faktort se obvykle
vydavaji alespori na jeden mésic dopredu.



Podpirna terapie a dalsi opatfeni

Pri1 krvaceni se doporuéuje ledovani a kratkodoba
1mobilizace postizeného mista.

Pr1 krvaceni do GIT a pr1 extrakei zubu se
doporuduje podani antifibrinolytik.

Naopak kontraindikovany jsou intramuskularni
injekce a salicylaty.

V dobé krvaceni plati kontraindikace 1 pro dalsi
nesteroidni antirevmatika.



