koncentratd koagula¢nich faktort ¢i nefakto-
rovych 1ékd, bez ohledu na to, zda aktudlné
pacient krvaci, nebo ne. Profylaxe se u pacien-
th s tézkou hemofilii standardné zahajuje mezi
prvnim a druhym rokem zivota a nejpozdéji
po prvni zavazné krvacivé pfihodé.

V soucasnosti jsou k dispozici koncentraty
faktoru VIII ¢i 1X, ziskavané bud' zpracovanim
krevni plazmy darcl (plazmatické, nyni jiz
uzivané malo) ¢i rekombinantni, ziskdvané
ze specialné geneticky modifikovanych bu-
nécnych kultur (v soucasnosti ¢astéjsi). Tyto
faktorové preparaty ihned po podani vyrazné
zvysuji hladinu aktivity koagula¢niho faktoru
a hodi se kromé profylaxe i k zastavé aktivniho
krvaceni. Nevyhodou je intravendzni aplikace
a Casta frekvence podavani. U mnoha paci-
entd, zvlast u malych déti s insuficientnim
perifernim zilnim pfistupem, mize vést cas-
té podavani k nutnosti zavedeni centralniho
Zilniho katétru. Nyni je u déti v Ceské repub-
lice preferovano pouziti tzv. EHL (,extended
half-life”) preparatd - jednd se rekombinantni
pfipravky s prodlouzenym biologickym pol-
casem. Tyto preparaty mizou byt podava-
ny v delich ¢asovych intervalech, coz vede
k zlepseni spoluprace pacientl i k zlepseni
kvality jejich Zivota.

Historicky nejzavazné;jsi komplikaci lé¢-
by hemofilie byl pfenos onemocnéni jako
HIV a hepatitida B ¢i C virové neoSetfenymi
plazmatickymi koncentraty faktord, k némuz
dochézelo zejména v 70. a 80. letech 20. sto-
leti. Toto riziko je nyni v nasich podminkéch
vzhledem k povinnému protivirovému osetio-
vani koncentratt a dominantnimu pouzivani
rekombinantnich pfipravkd prakticky nulové,
posledni zaznamenany pienos se datuje do
prvni poloviny 90. let. V souc¢asnosti nejzavaz-
néjsi komplikaci Ié¢by faktorovymi koncent-
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raty je rozvoj inhibitoru pfislusného faktoru.
Inhibitor nej¢astéji vznika u pacientt s tézkou
formou hemofilie A, kde pfi 1é¢bé postihne
asi 30-35% z nich. Pfedpoklada se, Ze orga-
nismus vnima podany FVIII jako cizorodou
latku, proti které vytvafi protilatky. Ty podany
Iék neutralizuji, a tak se faktorova léc¢ba stava
netcinnou. Vzhledem k neucinnosti faktorové
[éCby se u pacientl s inhibitorem podavaji tzv.
bypassové pripravky, které navozuji pokra-
¢ovani koagulac¢ni reakce i v nepfitomnosti
faktoru VIII. V minulosti byly k dispozici dva
takové léky — NovoSeven a FEIBA, nicméné je-
jich uc¢innost v prevenci krvéaceni je podstatné
mensi nez pfi podavani FVIII. Jako alternativa
pro pacienty s inhibitorem od roku 2019 a pro
pacienty bez inhibitoru od roku 2021 je k dis-
pozici nefaktorovy lék — emicizumab. Jednd
se 0 humanizovanou bispecifickou protilatku,
kterd nahrazuje funkci FVIIl propojenim akti-
vovaného faktoru IX (FIXa) s jeho substratem
faktorem X (FX). Vyhodou je i jeho subkutan-
ni podavani v delsich ¢asovych intervalech.
Kromé zminéného ma vsak lé¢ba emicizu-
mabem i urcité nevyhody - neni pfitomny
vysoky peak aktivity faktoru kratce po podani,
takZe neni mozné pripravek vyuzit k lé¢bé
zavaznych krvaceni ¢i jako pfipravu pred roz-
sahlymi operac¢nimi zakroky. Odhaduje se, ze
pacienti s tézkou hemofilii maji na této Iécbé
hemostazu odpovidajici pfiblizné lehkému
stupni hemofilie.

Diky pokroklim v 1é¢bé hemofilie, véetné
preventivni a podpurné péce, je kvalita zivota
hemofilik(i vyrazné lepsi nez v minulém stoleti
(9, 10). Pacienti s hemofilii maji v soucasnosti
pfi adekvatni |é¢bé stejnou ocekavanou dél-
ku Zivota jako bézna populace a pfi v¢asné
zahajené profylaktické 1écbé i Sanci udrzet
si dlouhodobé dobry stav kloubniho zdravi.
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Do budoucna Ize oc¢ekavat zavedeni novych
faktorovych i nefaktorovych 1ékd s alterna-
tivnimi moznostmi podavani a pfiznivéjsim
farmakokinetickym profilem a potencialné
i genovou terapii.

Diferencidlni diagnostika patologické bfis-
ni masy je Siroka — od bandlnich pf¥icin, jako je
obstipace, az po abscedovany apendix nebo
vysoce maligni lymfom. Vzdy je divodem
k znepokojeni oSetfujiciho lékare a vyzaduje
rychlou a diikladnou diagnostiku, aby v pfipa-
dé zadvazného onemocnéni mohla byt terapie
zahdjena co nejdfive. Prezentovana kazuistika
je dobrym pfikladem rozsahlosti diferencialni
diagnostiky a ukazuje netypickou cestu k dia-
gndze tézké hemofilie u pacienta v nesledo-
vané rodiné. | kdyz vétsina rodin s vyskytem
hemofilie je nyni dispenzarizovéna, az tietina
pacientli nema pozitivni rodinnou anamnézu.
Diky tomu se mohou necekané s hemofilii
setkat neonatologové ¢i détsti prakticti lékafri
ve svych ordinacich. U pacienta prezentova-
ného v kazuistice diagnéza hemofilie jen o 3
tydny predbéhla plivodné planovany termin
orchidopexe. Pfed timto opera¢nim vyko-
nem rutinné nejsou chirurgem pozadované
zadné odbéry. Bylo by tedy ukolem pediatra
pfiinternim predopera¢nim vysetfeni nemoc
odhalit a zabrénit tak moznému zdvaznému
perioperacnimu krvaceni. Zde je nutno pou-
kazat na stézejni vyznam peclivé anamnézy,
zamérené na pfipadné neobvyklé projevy
krvaceni u ditéte i jeho rodiny. Na to je dobré
pamatovat obzvlasté u zatim nepohyblivych
kojencl muzského pohlavi, ktefi maji plano-
vany operacni zakrok a pfi podezieni na vro-
zenou koagulopatii dité neprodlené referovat
na prislusné pracovisté.
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