NAHODNE ZJISTENA BRISNI MASA

typy krvaceni véetné velmi zavaznych, jako je
napfiklad krvaceni do centralniho nervového
systému.

Rozlisujeme 2 typy hemofilie s gonozo-
malné recesivni dédi¢nosti - hemofilie A pfi
nedostatku koagula¢niho faktoru VIII (FVIII)
a hemofilie B pfi nedostatku faktoru IX (FIX).
Podle stupné aktivity chybéjiciho faktoru se
déli na lehkou, kdy je aktivita faktoru <40 %,
stfedni s aktivitou faktoru <5% a tézka, kdy
aktivita koagula¢niho faktoru klesa < 1% (2).
Osoby s aktivitou faktoru mezi 40 % a 50 % jiz
nesplnuji kritéria diagnozy hemofilie, nicmé-
né néktefi mGzou byt vice nachylni ke krva-
ceni. Tyka se to napfiklad zen - prenasecek
hemofilie, u kterych nezfidka klesa aktivita
koagula¢niho faktoru pod 50 %.

Castéji se vyskytuje hemofilie A s incidenci
1 na5000-10000 narozenych chlapct a tvofi
priblizné 80-85 % pacientl s hemofilii. S he-
mofilii B se narodi ro¢né jeden z 30-50000
chlapct (3). Oba typy onemocnéni se dédi
gonozomalné recesivné, kdy dochazi k alteraci
na genech F8 (pro FVIII) a F9 (pro FXI), které se
nachazi na chromozomu X. Postizeni pacienti
jsou muzi, zeny — pfenasecky mivaji hladiny
faktoru obvykle o néco nizsi nez bézna popu-
lace. Priblizné ve 30-35 % pfipadli se hemofilie
A vyskytne u pacienta s negativni rodinnou

anamnézou. V tomto pfipadé se jedna bud

o nové vzniklou mutaci, nebo je postizeni po
generace prenaseno pouze zenami, bez klinic-
kych projev onemocnéni u muza.

Klinicky obraz hemofilie A nebo B pfimo
zavisi na zbytkové aktivité koagula¢niho fakto-
ru. U pacientd s lehkou hemofilii se m{ze one-
mocnéni projevit az v pozdéjsim véku, kdyz po
Urazu i pfi operaci vyraznéji krvaceji. Pacienti
se stredné tézkou hemofilii krvaceji castéji
a néktefi z nich s vice vyjadienym fenotypem
muzou vyzadovat profylaktickou lécbu krva-
ceni. Pacienti s tézkou formou hemofilie, ktefi
nejsou sledovani od narozeni kvli rodinnému
vyskytu onemocnéni, obvykle prodélaji prv-
ni zavazné krvaceni do jednoho roku Zivota.
Muze se tak stat jiz pfi porodu — nekompliko-
vany vaginalni porod vétsinou tézky hemofilik
zvladne dobre, riziko intrakranialniho krvaceni
po pouziti porodniho instrumentdria jako jsou
klesté nebo vakuum extraktor je ale 10x vyssi
(5). V novorozeneckém obdobi se mizeme set-
kat s kefalhematomy a v nékterych kulturéch
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i se zavaznym krvacenim po cirkumcizi, ktera
muUze mit az fatalni nasledky (6). Ve véku kolem
jednoho roku Zivota, kdy se dité zacind vice
hybat, pfichazeji prvni Urazy spojené zejména
s typickym kloubnim krvacenim, ale ¢astd jsou
i krvaceni do svali a mékkych tkani. V tomto
véku se bézné projevi doposud nepoznana
tézkd hemofilie, jak tomu bylo i u pacienta
prezentovaného v kazuistice. Slizni¢ni krvace-
ni, napt. v dutiné Ustni ¢i epistaxe se mohou
vyskytovat, ale nejsou pro hemofilii zcela ty-
picka. Riziko krvaceni do muskuloskeletalniho
systému, centrdiniho nervového systému ci
gastrointestinalniho traktu provazi hemofilika
po cely zivot. Paradoxné, po malém fezném
poranéni ¢i po venepunkci neni pfitomno
nadmérné krvéceni, jelikoz se zde uplatriuje
pfednostné primarni hemostaza.

Z dlouhodobého hlediska miiZze u neade-
kvatné lécenych pacientl, zejména s tézkou
formou onemocnéni, dojit k rozvoji tzv. cilové-
ho kloubu (target joint), do kterého hemofilik
opakované krvaci i bez predchozi provokace
nebo jen po minimalni zatézi. Krvaceni do
cilového kloubu je definovano jako krvaceni
nastavajici minimalné 3x za 6 mésicud. Pokud
neni tento stav vcas feseny, postupné docha-
zi k rozvoji chronického zanétu, poskozeni
kloubni chrupavky, omezeni funkce kloubu
a v pokrocilém stadiu az k invalidizaci paci-
enta.

Pi klinickém podezieni na koagulopatii
je indikovéno provedeni krevnich odbérd,
kde u hemofilie nachazime vyznamné pro-
dlouzeni APTT pfi normalnim PT. Tento na-
lez je dGvodem k dalsimu dosetieni faktorQ
vnitfni cesty koagulace (FVIII, FIX, FXI, FXII)
a von Willebrandova faktoru. U hemofilie
A nachazime nizké hladiny FVIIl a normalni
hladiny ostatnich faktor(, u hemofilie B pak
analogicky snizenou hladinu FIX. K potvrzeni
diagnoézy se doplnuje genetické vysetieni.
Nalezend kauzalni varianta genu muze byt
poté pouzita k cilenému genetickému scree-
ningu pokrevnich pfibuznych.

V diferencialni diagnostice je zasadni
odlisit von Willebrandovu nemoc (vWD), coz
je nejcastéjsi vrozené krvacivé onemocnéni
s prevalenci 0,1 % az 2,2 % populace (7). vVWD
vznikd pfi poruse tvorby nebo funkce von
Willebradnova faktoru. RozliSujeme 3 typy
s rliznou zavaznosti, pficemz laboratorni nalez
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a pfiznaky podobné hemofilii vyvolava typ 3,
kdy vVWF téméf uplné chybi a dochazi i k vy-
znamnému snizeni hladin FVIII.

Muzeme se také setkat s takzvanou ziska-
nou hemofilii. Jde o stav, kdy se vytvofi auto-
protilatky proti srazecim faktordm, nejcastéji
FVIII (8). Nasledkem toho dochazi ke snizeni
aktivity koagulacnich faktor(i a nahlému roz-
voji krvaceni, které mdze byt mnohdy zavazné
a vyzaduje rychlou diagnostiku a adekvatni
terapii. Ziskana hemofilie se u déti vyskytu-
je naprosto vyjimecné, je béznégjsi u starsich
pacientd, ¢asto v souvislosti s autoimunitnimi
onemocnénimi nebo pii malignitach.

V sou¢asné dobé je Ié¢ba hemofilie v Ceské
republice koncentrovana do hemofilickych
center, kde je pacientovi k dispozici multio-
borova péce specialistll jako jsou hematolog,
genetik, ortoped, fyzioterapeut, psycholog,
stomatolog a dalsi. Terapie je zaméfend na pre-
venci krvacivych pfihod, a to jak rezimovymi
opatienimi, tak i medikamentdzné. Dulezita
je Setrnd manipulace s ditétem a dobra Ustni
hygiena od utlého véku, pozdéji je potieba
dbét na prevenci Uraz(, vyhybat se kontaktnim
sportdim a jinym rizikovym aktivitam. Prakticky
|ékar by mél pamatovat na adekvatni kompresi
po ockovani, idedlné s ndslednym ledovanim
rany. Pacienti jsou indikovani k o¢kovani dle
platného ockovaciho kalendare, preferuje se
subkutanni podani vakciny. U sledovanych ro-
din jsou porody matek-prenasecek provadé-
né v centrech komplexni péce pod dohledem
pouceného persondlu a s moznosti okamzité
konzultace hematologa. Rekreacni sportovani
ma pro hemofiliky fadu vyhod a je obecné
doporucovano. Zlepsuje silu, flexibilitu a sta-
bilitu kloub(, hustotu kosti, ma pfiznivy efekt
v prevenci obezity, ktera zvysuje kloubni z4téz.
Zaroven ma pozitivni efekt na psychiku. Sport
na profesionalni trovni neni pro pacienty s he-
mofilii vhodny.

Medikamentdzni 1é¢ba slouzi k preven-
ci krvacivych pfihod a s nimi spojenym sni-
zovanim kvality Zivota, hlavné v dasledku
kloubnich krvaceni. U pacientl s lehkou nebo
stfedné tézkou hemofilii je obvykle indikova-
na jen docasné, jako pfiprava pred invazivnimi
vykony nebo pfilécbé drazd. U pacientl s téz-
kym stupném hemofilie a u ¢asti pacientt se
stredni hemofilii a zavaznymi krvacenimi se
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