Hemofilie

Hemofilie je onemocnéni s gonozomdlné recesivni dédi¢nosti projevujici
se poruchou srazlivosti krve. Podstatou choroby je bud Zadné nebo
nedostate¢na tvorba koagula¢nich faktord VIl IX nebo XI.

Geny pro srazlivé faktory VIIl a IX jsou vazany na pohlavnim chromosomu
X. Porucha se vyskytuje majoritné u muzského pohlavi, muzi (karyotyp
46,XY) jsou hemizygoti. Zeny (karyotyp 46,XX) - heterozygotky jsou
nosi¢kami, nemoc se u nich projevuje jen zridka (vliv lyonizace). Nemoc
se samozrejmeé projevi u recesivnich homozygotek.

Typy hemofilie

Rozlisujeme dvé zakladni formy hemofilie. Dédi¢nost a projevy obou typt
jsou stejné. Existuje i treti typ hemofilie s autozomalni dédi¢nosti.

= Hemofilie A (OMIM (https://www.omim.org/) 306700 (https://omim.o
rg/entry/306700)) - pricinou je nedostatek koagula¢niho faktoru VIII
nebo sniZeni jeho funkéni aktivity pod 10 %. K tomu mdze dojit napr.
v dlsledku mutaci v genu pro F8C (lokalizace Xq28). Mutace
zahrnuje deleci, inverzi, inzerci nebo bodovou mutaci. Vyskyt: 1/ 10
000 chlapcd.

= Hemofilie B (OMIM (https://www.omim.org/) 306900 (https://omim.o
rg/entry/306900)) - jedna se o nedostatek nebo snizeni funkéni
aktivity koagula¢niho faktoru IX, ktery je ddn mutaci genu F9
(lokalizace Xq27.1-q27.2). Vyskyt: 1 / 70 000 chlapcd.

= Hemofilie C (OMIM (https://www.omim.org/) 612416 (https://omim.o
rg/entry/612416)) - zplsobena deficitem koagula¢niho faktoru XI
(gen F11, lokalizace 4q35). Dédi¢nost je autozomalné recesivni.

Projevy nemoci

spontdnni krvaceni (pr. epistaxe)

krvaceni po drobnych traumatech (vznik ekchymdéz, hematom)
krvaceni vétSinou neustava po kompresi

krvaceni do kloub® = hemartréz (klouby deformovany, krev drazdi
synovii * prestavby; dlazdicovy vzhled)

= krvaceni do GIT (projev melény), URO (hematurie)

Lécba

Zakladem lé¢by hemofilie je injek¢ni aplikace koncentratu srazeciho faktoru, ktery v krvi osob s hemofilii chybi. U
kazdého pacienta je Ié¢ba individudlni v zavislosti na zdvaznosti onemocnéni a aktualni hladiné srazeciho faktoru v

krvi. Injekcni aplikaci je mozné provadét v domacim prostredi.

U déti s téZzkou formou hemofilie se pristupuje k profylaktické 1é¢bé, kdy si pacient s hemofilii pravidelné aplikuje
urcité mnozstvi srazeciho faktoru i v dobé, kdy nejsou patrné zddné zndmky krvéceni. Profylaktickd Ié¢ba pomdaha
zamezit spontannimu krvéceni a chrani tak predevsim pred trvalym poskozenim kloubl. SrazZeci faktor se vétsinou

aplikuje 2x az 3x tydné.
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Klasifikace a odkazy

MKN-10 D66. (https://old.uz
is.cz/cz/mkn/D65-D
69.htmI#D66)

MeSH ID D025861

U osob s hemofilii, které si pravidelné srazeci faktor neaplikuji, m@ze dojit ke spontannimu krvaceni (krvéacivé

epizodé). To se nejcastéji projevi silnou bolesti postizeného kloubu. Pak je dalezité co nejdrive aplikovat davku
sradzeciho faktoru, aby se predeslo trvalému poskozeni kloubu. Proto je dllezité mit doma koncentrat sréZzeciho
faktoru. Lécba krvacivé epizody déle pokracuje ve spolupraci s hematologickym centrem pod vedenim

specializovaného |ékare.

Vypocet davky: 1 jednotka/kg zvySi fVIIl 0 2% a fIX 0 1%

Jako podplrna terapie se uzivaji antifibrinolytika (pfi krvaceni z dutiny Ustni), dale je uzivan desmopressin.

Odkazy
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Souvisejici ¢lanky
= Poruchy hemostazy: Dédic¢né koagulopatie ¢ Ziskané koagulopatie ¢ Krvacivé stavy (pediatrie) * Hemoragické
diatézy (patologie)
= Hemostdza « Hemokoagulace ¢ VySetreni krevni srazlivosti ¢ Vysetreni krvéacivosti
= X-vazana dédicnost
Externi odkazy

= http://www.hemofilici.cz/cs/o-hemofilii
= https://www.hemofilie.cz/ - stranky pro verejnost i osoby s hemofilii
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