Jsem hemofilik ?




» vrozene krvdacivé onemocnéni
» deficit koagulacniho FVIII (A) nebo FIX (B)
» vyskyt — vSude na svété bez rozdilu etnika



» recesivneé dédicné vazané na chromozom X

» prenos vadnych genu pro tvorbu koagula&nich
faktorU FVIII nebo IX

» onemocni &, ?jsou prenasecky
» 2/3 pripadu - vyskyt hemofilie v rodiné
» 1/3 pripadu — ,,prekvapeni* :
1. defektni gen dosud zadny muzsky potomek nezdedil

2. mutace v genu pro hemofili de novo
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nejproslulejsi prenaseCka hemofilie, britskd krdlovna Viktorie se svou rodinou



» Prvni zminka — 2. stoleti n.l. v zidovskych textech

v

Prvni lecba* — pol. 19.stol. (primad transfuze)

» PocCdatek 20. stol. — délka Zivota hemofiliku 13 let

» Do 50. let 20. stoleti —léCba: krevni tfransfuze
(pfimda — vétsinou od pribuznych ditéte)



nejproslulejsi hemofilik - rusky Fridrich Hesensky,
carevic Alexej Nikolajevic princ
(1904 - 1918) (1870 - 1873)


https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Alexis.png

Vyskyt v Ceské republice

» registrovéno kolem 1000 hemofiliku
vice nez 4/5 tvorfi hemofilie A
» 20% tvori deti do 18 let

» péci zajistuji Hemofilickd 1éCebnd centra (HTC)
a Centra komplexni péce o hemofiliky (CCC)

» Ndarodni a Mezindrodni standardy péce o
nemocné s hemofili (CNHP o WFH)



> KrvAceni - rozsah a intenzita z&visi na hlading
deficitniho srazeciho faktoru

» Lehkd hemofilie (46%) — 5-40% normdini hladiny F.

(krvaceni po poranéni, operaci, ne spontanné)

» Stredné tézkd h. (15%) — 1-5% normdini hladiny F.

(krvaceni po nepatrném Urazu, poranéni,
mUze dochdzet i ke spontdnnimu)
» Tézka hemofilie (39%) - méné nez 1% normdalni hl. F
(Casté spontanni krvaceni)
(data CNHP 2014)



» Novorozenec : kefalhematom, subgaledini
krvaceni, krvaceni z pupku, krvdaceni po vpisich
( priznaky jen u tézkych hemofiliky )

» Pozdeji — véfsinou v prubéhu 1. roku Zivota, u
lehkych forem i pozdéji : hematomy po drobnych
poranénich (pfi lezeni, prvni krucky), krvaceni do
kloubu, svalu, dlouhé krvdceni po Urazech,
operacich, extrakcich zubu,...

» Prenasecky - mohou mit mirny deficit srézeciho F.:
delsi krvaceni po tézkém poranéni, operaci, porodu
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Diagnostika (v CCC nebo HTC)

Anamnéza : rodinnd anamnéza z matciny strany
Hemokoagulacni vysetreni :

1. obecné stav srazeni krve (aPTT)

2. hladina deficitniho srazecinho faktoru v krvi
Genetické vysefreni :

1. genealogie

2. stanoveni konkrétni mutace (kauzdini) kterd
zmeénila zdravy gen pro srazeci faktor

(U nékterych mutaci je castéjsi sklon k tvorbé inhibitoru)



Rodinnd anamnéza




Hemokoagulace

Typicky ndlez: PT(R) 1,13R
APT(R) >50R
Flog 2,16 9/l

FVII 0,3%




Mozné priznaky koagulopatie




LéCba (hemofilie A)

A\ 'Y 4 y 4

» doddni chybéjiciho srazeciho faktoru
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od 50. let 20. stoleti : krevni plazma

1965 — kryoprecipitat

1968 — komercni koncentrat F. VIl

983 — antivirové osetreni koncentraty F. VI

1992 — rekombinantni koagulacni F. VIII



Soucasnad terapie

princip
» prevence alécba krvaceni
» prevence alécba komplikaci
( vznik inhibitoru, rozvoj artropatie )




Soucasnad terapie

individudlni - podle:

» zAvaznosti onemocnéni

» aktudlni hladiny srdzeciho faktoru v krvi
» cilové hladiny kterou chceme dosdhnout
» fypu krvaceni



Profylaxe a terapie - deti

» Primarni profylaxe — optimdini prevence mozného
spontannino krvaceni a (nevratného) rozvoje
poskozeni kloubU

» Novorozenci - okamzitd [EéCba nemusi byt nutnda

» Kojenci a deti - (profylaktickd) [ECba od prvni
krvacivé epizody, pokud mozno ne drive, nez v
6.-12. mésici, nejpozdeji od ukonceného 2. roku



» Koncentrdty rekombinantné pripravené
(rFVII/IX) — vhodné pro noveé narozené
a/nebo dosud neléceneé hemofiliky

» Koncentrdty plazmatického puvodu
vysoce Cisténé a protivirové osetrené
(OFVIII/IX)



Rizika hemotfilie

1. Onemocnéni :

trvalé poskozeni kloubu
(zejm. kolena, kotniky, lokty)

2. Terapie:

tvorba inhibitoru
( imunitni odpoved na terapii FVII/IX
v krevnich derivatech )



» 4 pacienti 2014-2016

» vsichni z normalni gravidity, donoseni, porod
hlavickou, bezprostredni poporodni adaptace bez
problému - nic zlého se nec¢ekalo

» porodnice 2x UH, 1x ZL, 1xKJ

» Casné rozvoj kefalhematomu, progreduijici
subgaledlni krvdceni, 2-3. den zivota krvdceni po
vpichu na SCR a/nebo po sneseni pupecniho pahylu



Kazuis’riky .

novorozenecky vék

RA: negativni, krvdceni po FVIIO,4%  rFVIIl od inhibitor Casné

(A.J.=1.dité sneseni pup.p., 4.dne po (low responder)

v roding) SEH CNS naroz.

RA: negativni, kefalhematom, FVIII0,6% ERD, CNS - krvdceni

(O.P.=1.dité Pamba, v obl. IV.mozk. k.

v roding) krvaceni po NovoSeven, azadnijamy leb.
sneseni pup.p., rfFVIIl od /.den po naroz.,
po SCR 7.dne po ischemie v obl.

naroz. a.cerebri med.sin

RA: pozitivni, kefalhematomy FVII0,3% O 0

3 zdraveé sestry Leiden.mu

(R.R. = 4.dit€) krvacenipo SCR tace

RA: negativni, subgaledlni FVIN0,1% CMP, ERD, O

(M.N. 1.=dité) krvaceni, Pamba

hemoragicky
sok, DIC



KAzuistiky - kojenecky a détsky vék

anamnéza priznaky lécba komplikace

RA: : pozitivni— st.p. SEH CNS rEVIIl od 4.dne po LR inhibitor po 21 ED
matka narozeni

prenasecka, bez potizi port od 2 més.

A.J.=3,5més

RA: pozitivni—  st.p.krvaceni do CNS rFVIIl od 7.dne po netésnici port
matka narozeni LR inhibitor po 70 ED
prenasecka, frustni hemiparéza dx port od 1 més. vymeéna portu v 8
O.P.=8,5 més mes.

RA: pozitivni, krvaceni do prim.profylaxe rFVIIl  HR inhibitor po 10 ED
3 zdravé sestry  meékkych tkani (lytko, od 13 més. - nyni EX

R.R.=15més.  hrudnik) pro HR iFVIII aplikace

rFVIla (Novoseven)

RA: negativni, drobné hematomky  profylaxe rFVIllod 9 O
M.N. =24 més. na bércich, kolenou  més. (2x tydné)

nyni 1 zdravy

mladsi bratr



» Détijsou sledovany a léCeny v CCC Brno
( profylaxe rFVIIl - domaci aplikace,
ev. lécba inhibitoru)

» Dalsi vyvoj uspokojivy
» Komplikace - vznik inhibitorU iFVIIl ( 3 déti)
- krvéceni do mékkych tkani ojed.
( do kloubU zatim neni )



» Hemofilie je onemocnéni celozivotni

» Zivot s hemofilii neni jednoduchy, ale v
soucasné dobé dobre zvladnutelny

» Klicovou Ulohu u tézkych hemofiliku md v
soucasnosti profylaxe ( udrzeni dostatecné
hladiny srdzeciho faktoru v krvi k zabranéni
krvdceni a tim zejm.postizeni kloubU )

» Péce o hemofiliky v CR je dobre
organizovand v CC nebo HT centrech



Dekuji za pozornost

www.reqistry.cnhp.cz



http://www.registry.cnhp.cz/




Kefalhematom - po punkci




