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SDĚLENÍ Z PRAXE
Náhodně zjištěná břišní masa – netypický původ, netypická diagnóza

koncentrátů koagulačních faktorů či nefakto-

rových léků, bez ohledu na to, zda aktuálně 

pacient krvácí, nebo ne. Profylaxe se u pacien-

tů s těžkou hemofilií standardně zahajuje mezi 

prvním a druhým rokem života a nejpozději 

po první závažné krvácivé příhodě. 

V současnosti jsou k dispozici koncentráty 

faktoru VIII či IX, získávané buď zpracováním 

krevní plazmy dárců (plazmatické, nyní již 

užívané málo) či rekombinantní, získávané 

ze speciálně geneticky modifikovaných bu-

něčných kultur (v současnosti častější). Tyto 

faktorové preparáty ihned po podání výrazně 

zvyšují hladinu aktivity koagulačního faktoru 

a hodí se kromě profylaxe i k zástavě aktivního 

krvácení. Nevýhodou je intravenózní aplikace 

a častá frekvence podávání. U mnoha paci-

entů, zvlášť u malých dětí s insuficientním 

periferním žilním přístupem, může vést čas-

té podávání k nutnosti zavedení centrálního 

žilního katétru. Nyní je u dětí v České repub-

lice preferováno použití tzv. EHL („extended 

half-life“) preparátů – jedná se rekombinantní 

přípravky s prodlouženým biologickým pol-

časem. Tyto preparáty můžou být podává-

ny v delších časových intervalech, což vede 

k zlepšení spolupráce pacientů i k zlepšení 

kvality jejich života.

Historicky nejzávažnější komplikací léč-

by hemofilie byl přenos onemocnění jako 

HIV a hepatitida B či C virově neošetřenými 

plazmatickými koncentráty faktorů, k němuž 

docházelo zejména v 70. a 80. letech 20. sto-

letí. Toto riziko je nyní v našich podmínkách 

vzhledem k povinnému protivirovému ošetřo-

vání koncentrátů a dominantnímu používání 

rekombinantních přípravků prakticky nulové, 

poslední zaznamenaný přenos se datuje do 

první poloviny 90. let. V současnosti nejzávaž-

nější komplikací léčby faktorovými koncent-

ráty je rozvoj inhibitoru příslušného faktoru. 

Inhibitor nejčastěji vzniká u pacientů s těžkou 

formou hemofilie A, kde při léčbě postihne 

asi 30–35 % z nich. Předpokládá se, že orga-

nismus vnímá podaný FVIII jako cizorodou 

látku, proti které vytváří protilátky. Ty podaný 

lék neutralizují, a tak se faktorová léčba stává 

neúčinnou. Vzhledem k neúčinnosti faktorové 

léčby se u pacientů s inhibitorem podávají tzv. 

bypassové přípravky, které navozují pokra-

čování koagulační reakce i v nepřítomnosti 

faktoru VIII. V minulosti byly k dispozici dva 

takové léky – NovoSeven a FEIBA, nicméně je-

jich účinnost v prevenci krvácení je podstatně 

menší než při podávání FVIII. Jako alternativa 

pro pacienty s inhibitorem od roku 2019 a pro 

pacienty bez inhibitoru od roku 2021 je k dis-

pozici nefaktorový lék – emicizumab. Jedná 

se o humanizovanou bispecifickou protilátku, 

která nahrazuje funkci FVIII propojením akti-

vovaného faktoru IX (FIXa) s jeho substrátem 

faktorem X (FX). Výhodou je i jeho subkután-

ní podávání v delších časových intervalech. 

Kromě zmíněného má však léčba emicizu-

mabem i určité nevýhody – není přítomný 

vysoký peak aktivity faktoru krátce po podání, 

takže není možné přípravek využít k léčbě 

závažných krvácení či jako přípravu před roz-

sáhlými operačními zákroky. Odhaduje se, že 

pacienti s těžkou hemofilií mají na této léčbě 

hemostázu odpovídající přibližně lehkému 

stupni hemofilie. 

Díky pokrokům v léčbě hemofilie, včetně 

preventivní a podpůrné péče, je kvalita života 

hemofiliků výrazně lepší než v minulém století 

(9, 10). Pacienti s hemofilií mají v současnosti 

při adekvátní léčbě stejnou očekávanou dél-

ku života jako běžná populace a při včasně 

zahájené profylaktické léčbě i šanci udržet 

si dlouhodobě dobrý stav kloubního zdraví. 

Do budoucna lze očekávat zavedení nových 

faktorových i nefaktorových léků s alterna-

tivními možnostmi podávání a příznivějším 

farmakokinetickým profilem a potenciálně 

i genovou terapii.

Závěr
Diferenciální diagnostika patologické břiš-

ní masy je široká – od banálních příčin, jako je 

obstipace, až po abscedovaný apendix nebo 

vysoce maligní lymfom. Vždy je důvodem 

k znepokojení ošetřujícího lékaře a vyžaduje 

rychlou a důkladnou diagnostiku, aby v přípa-

dě závažného onemocnění mohla být terapie 

zahájena co nejdříve. Prezentovaná kazuistika 

je dobrým příkladem rozsáhlosti diferenciální 

diagnostiky a ukazuje netypickou cestu k dia-

gnóze těžké hemofilie u pacienta v nesledo-

vané rodině. I když většina rodin s výskytem 

hemofilie je nyní dispenzarizována, až třetina 

pacientů nemá pozitivní rodinnou anamnézu. 

Díky tomu se mohou nečekaně s hemofilií 

setkat neonatologové či dětští praktičtí lékaři 

ve svých ordinacích. U pacienta prezentova-

ného v kazuistice diagnóza hemofilie jen o 3 

týdny předběhla původně plánovaný termín 

orchidopexe. Před tímto operačním výko-

nem rutinně nejsou chirurgem požadované 

žádné odběry. Bylo by tedy úkolem pediatra 

při interním předoperačním vyšetření nemoc 

odhalit a zabránit tak možnému závažnému 

perioperačnímu krvácení. Zde je nutno pou-

kázat na stěžejní význam pečlivé anamnézy, 

zaměřené na případné neobvyklé projevy 

krvácení u dítěte i jeho rodiny. Na to je dobré 

pamatovat obzvláště u zatím nepohyblivých 

kojenců mužského pohlaví, kteří mají pláno-

vaný operační zákrok a při podezření na vro-

zenou koagulopatii dítě neprodleně referovat 

na příslušné pracoviště. 
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