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Provoz ambulance ODHB FN Brno,

Détska nemocnice, Cernopolni 9, budova A, 1. patro:

Po-P3 : 7:45-15:30 hod.

rel.z: 532 234 510
532 234 479

Objednavani pacientd do ambulance: tel. ¢. 532 234 246

Lékari ODHB: Détska sestra ODHB:
doc. MUDr. Jan Blatny, Ph.D. Dana Malaskova

prim. MUDr. Veronika Fiamoli, Ph.D. DiS. Martina Maradkova
MUDr. Svétlana Kéhlerova Katerina Ondrova

MUDr. Ondrej Zapletal, Ph.D.
MUDr. Jan Machal

MUDr. Pavel Mazanek

Hematologicka prisluzba:

(v pripadé potizi mimo pracovni dobu ambulance)

el.e: 532 234 500
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Strucné...

o Hemofilii...

Hemofilie je vrozené, celoZivotni onemocnéni zplsobené nedostatkem
koagulacniho Faktoru VIII (Hemofilie A) nebo Faktoru IX (Hemofilie B).

Jedna se o recesivné dédi¢né krvacivé stavy. Dochazi k nim v dlsledku defektt
genl pro FVIII a FIX. Tyto geny jsou lokalizovany na chromozomu X, proto
onemocnéni postihuje muze (jen zcela ve vyjimecnych pripadech i Zeny), Zeny
jsou prenasecky téchto onemocnéni a jsou vétsSinou asymptomatické.

Vsechny dcery hemofilika jsou pfenasecky a/nebo mohou mit pripadné | projevy
hemofilie, ale jeho synové nemoc nemaji, ani ji nepiendaseji. Zeny prenasecky
maji 50% Sanci, Zze se jim narodi syn hemofilik nebo dcera prenasecka. 50% je ale
i Sance, Ze se narodi zdrava holcicka ¢i chlapec.

Asi u trfetiny novych pacientll s negativni rodinnou anamnézou dochazi
k onemocnéni v dlsledku spontannich (de novo) mutaci. A v nékterych rodinach
je onemocnéni po mnoho generaci pouze prendseno Zenami (prenaseckami,
které nemusi mit projevy onemocnéni), bez muziského potomka, aniz by se
nemoc projevila.

Vyskyt onemocnéni je u hemofilie A 1/10 000 a u hemofilie B 1/60 000 nové
narozenych déti. Obé onemocnéni jsou geneticky, biologicky i klinicky z velké
miry podobna.

Hlavnim klinickym projevem onemocnéni je krvaceni, jehoz rozsah a intenzita
jsou zavislé na hladiné FVIIl a FIX. AZ 90% vsech krvacivych epizod je krvaceni do
kloub( a svald.

Intraartikularni krvaceni vede k poskozeni synovie kloubni chrupavky, k
poskozeni kloubu a tim nasledné k nachylnosti k dalSimu krvaceni, coz je kolobéh
vedouci bez ucinné a spravné vedené lécby k dalSimu poskozovani kloubniho
aparatu az kireverzibilnimu poskozeni. Tato krvaceni mohou byt zejména u
tézkych hemofilik(i ( FVIII nebo FIX pod 1%) i spontanni, nejen traumaticka.
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Lécba hemofilie
Zacina co nejdfive po zjisténi diagnozy.

V soucasné dobé moderni léky (zejména nefaktorova lécba) umoznuji zahajeni
|é€by i u novorozenct a to i u predéasné narozenych déti, véetné prevence
intrakranialniho krvaceni.

Lécba profylaktickd (pravidelné podavani 1ékll) se zahajuje co nejdfive nejen u

tézkych forem hemofilie, ale i u stredné tézkych forem s vyznamnym krvacivym
fenotypem.

Cilem léCby je dnes nejen prevence poskozeni muskuloskletarniho aparatu, ale i
plné zapojeni do Zivota, bez omezeni plynoucich z nemoci.

V soucasnosti se pouZziva faktorova lécba (Iéky s prodlouzenym polocasem
(EHL) a ultraprodlouzenym polo¢asem (UEHL), které se aplikuji intravenozné) a
lé¢ba nefaktorova (aplikace s. c., s vyhodou u mladsich déti).

U pacientt s lehkou a stfedné tézkou hemofilii bez krvacivého fenotypu ¢asto
|é¢ime tzv. on demand, tedy dle potreby, pfi krvacivych komplikacich.

... 0 ,Domaci lécbé hemofilika“...

Po zacviku aplikace l1éku a fddném pouceni rodiny/pacienta a pti spolupraci
rodiny, mGze byt zavedena ,,domaci Ié¢ba“. Pacient si |ék v nastaveném
doporuceném rezimu (davka a ¢as) mUze aplikovat profylakticky ¢i pfi krvaceni
doma, ¢imzZ se jemu i jeho rodiné vyrazné zlepsi kvalita Zivota. Povinnosti
hemofilika pfi domdci 1éCbé je zapisovat vsechna podani Iékd do ,,Protokolu o

domadci lécbé”, ktery predklada v ambulanci pfi kazdém vydavani 1ék k domdci

|écbé.
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Jaky je rozdil mezi téZkou a lehkou hemofilii?
(aneb podcenovani lehké a stfedni formy hemofilie se nevyplaci)

Jakakoliv forma hemofilie, nejen tézka, ale i stiedni a lehka je vZdy porucha krevniho
sraZeni. Pacienti s lehkou formou hemofilie maji ¢asto tendenci svou diagnézu podceriovat
a nerespektovat. Zapominaji na ni v situaci, kdy reSi nékteré své potiZe, napr. se
stomatologem, ortopedem, revmatologem apod. O to vic je tato forma zakeifna, v tom, Ze
hemofilik zacne Kkrvacet pri podcenéni néjakého vykonu, ktery se neprovadi
v hemofilickém centru nebo p¥i podcenéni trazu.

TiZe klinickych projevii pfimo odpovida koagula¢ni aktivité faktort v plazmé.

Nedostatkem FVIII nebo FIX, at’ uz je lehky ¢i té€zky, nedochdzi k uplné zastaveé krvaceni, sice se zmirni,
ale spontanné neskondi.

Nejcastejsi projevy krvaceni jsou u vSech tizi hemofilie obdobné:
e Kkrvaceni do kloubi
o opakované krvaceni vede k synovitid¢ a bez 1écby i k destrukci kloubni chrupavky
e soucasné se prohlubuje svalova atrofie, vznikaji kontraktury a deviace kloubni osy.
e Kkrvaceni do svali
e Kkrvaceni po operacich, poranénich, stomatochirurgickych vykonech

e spontanni krvaceni muZe nastat do Kkteréhokoliv organu, nebezpecéné je do
CNS, retroperitonea a retropharyngu

Pacienti s téZkou hemofilii (<1% FVIII nebo FIX)

Té&zci hemofilici jsou na profylaktické terapii od utlého véku, ¢i nejpozde€ji po prvnim krvaceni a touto
profylaxi jsou chranéni zejména proti spontannimu krvaceni. Jednoduse feceno, touto 1ébou/profylaxi
se snazime tézkého hemofilika ,,pfevést* na lehkého hemofilika nebo idealné na hladinu FVIII ¢i IX
zdravého ¢lovéka.
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Pacienti s lehkou formou hemofilie (> 5-40% FVIII nebo IX)

Tito pacienti nemivaji spontanni krvaceni ale krvaceni se u nich objevuje vétSinou v souvislosti
s poranénim, urazem ¢i operanim vykonem (chirurgickym, ortopedickym, ORL ¢i
stomatochirurgickymi vykony). Hemofilici s lehkou formou jsou léceni tzv. ,,on demand* tedy ,,podle
potfeby®, to znamena pii krvaceni, které praveé vzniklo pii urazu (hovoiime o krvacivé epizode). Pokud
pacient vi, Ze je u n¢j v planu jakykoliv opera¢ni vykon, musi byt tento fesen s tzv. ,hematologickou*
pfipravou, tedy s podanim 1ékt, které zabrani, aby pii vykonu nebo po ném ke krvacivym komplikacim
nedoslo. Lehei hemofilici ale Casto zapominaji na svoji zdkladni diagnézu a své potize nefesi se svym
hematologem, coz vede ke zbyte¢nym krvacivym a n€kdy i zavaznym komplikacim.

Pacienti se stiredni formou hemofilie (1-5%)

U téchto pacientl zalezi na jejich tzv. krvacivém fenotypu. I néktefi pacienti se stfedni tizi hemofilie
vyzaduji profylaktickou terapii, jako u pacientt s t€Zkou formou hemofilie. Jini naopak jsou léceni
pouze ,,on demand*, podobné jako lehci hemofilici.

Odpovéd’ na uvodni dotaz je jednoducha:

At uz se jedna o hemofilika jakékoliv tize, vZdy se jedna o poruchu krevniho sraZeni. VSichni tito
pacienti musi byt se v§emi (i jakkoliv mirnymi potizemi) feSeni v hemofilickém centru, kde jsou
odbornici, ktefi maji zkusenosti s péci o hemofiliky a kde je i pro pacienty s lehkou a stfedni formou
hemofilie dostupna 1é¢ba a moznosti vysetfovacich metod. Pii dodrZzovani mantinelti nemoci ze strany
i lehkych hemofiliki a jejich rodict a souc¢asné moderni 1é¢bé a komplexni starostlivosti détskych
hematologti je cilem aby hemofilik zil plnohodnotny Zivot svych vrstevnikl. Aby se szil se svou
nemoci pied vstupem do dospélosti a vstoupil do ni bez invalidizace.
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Proc patfi hemofilik do Hemofilického centra?

Hemofilie se Fadi ke ,vzacnym chorobdm*“ a v Ceské republice je celkem jen asi
1000 pacientl s diagnézou Hemofilie, z toho je asi 200 détskych pacient(. Péce
a lécba o hemofiliky je slozita a ekonomicky naroc¢na a je koncentrovana do
specializovanych pracovist. V Ceské republice jsou velkd komplexni hemofilicka
centra ve tfech méstech (CCC - Praha, Brno, Ostrava) a v 7 jsou pak Iécebna
centra (HTC). Tato centra pracuji na zakladé doporuceni a smérnic CNHP (Cesky
narodni hemofilicky program, cnhp.registry.cz).

V CCC a HTC (hemofilickych centrech) pracuji odbornici majici zkuSenosti
s krvacivymi chorobami a majici k dispozici adekvatni |éky, které musi byt
hemofilikovi v€as podany. Soucasné v téchto centrech je k dispozici 24hodin
denné, 7dnd v tydnu i diagnostické a laboratorni zdzemi. Pokud je hemofilik
osSetren primo v Hemofilickém centru, lze zabranit nebezpecli z prodleni pfri
zavazném krvaceni. Osetfreni mimo hemofilické centrum tuto garanci
neposkytuje.

Kdy poslat pacienta do Hemofilického centra?

Diagndza Tézké hemofilie by méla byt stanovena nejpozdéji do 2 let véku ditéte,
na zakladé klinickych potizi — krvacivé projevy rdzného charakteru a tize, a
laboratorniho nalezu. V rodinach, kde se o hemofilii vi, je dllezZité genetické
poradenstvi (s cilem v€asné, idedlné prenatdlni diagnostiky), které ma k dispozici
kazda rodina s vyskytem hemofilie. U lehké formy hemofilie m{ze byt diagndza
stanovena i v pozdéjSim véku, zcela nahodné, napr. v ramci predoperacniho
vySetreni.
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Co je Hemojunior a Cesky svaz Hemofilik(i?

Pacienti s celozZivotnimi vzacnymi onemocnénimi, kam se hemofilie radi, mohou
trpét diky své nemoci pocitem vylouceni z fady svych vrstevnikd, citit se socialné
osamoceni, nepochopeni. V dnesni dobé podléhaji i velkému ekonomickému
tlaku a mohou se citit v socialni izolaci. K tomu, aby se naucili sZit se se svou
nemoci, jim muzZe pomoci i sdileni vramci pacientskych organizaci jako je
Hemojunior a Cesky svaz hemofilik(i. Cilem téchto pacientskych organizaci je i
Sireni osvety o hemofilii mezi laickou a odbornou verejnosti. Kromé toho poradaji
pravidelné workshopy o hemofilii pro své ¢leny.
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Specialisté Hemofilického centra ODHB:

Hematolog:

Veskerou lécbu a péci komplexné koordinuje a zodpovida za ni hematolog. Ke
komplexnosti péce o hemofilika v dnesni dobé v hemofilickych centrech patfi
spoluprace s ostatnimi obory. Kontakty viz str. 2

Fyzioterapeut viz str. 10

Ortoped vizstr. 11

Psycholog viz str. 12

Socialni péce viz str. 13

Ambulance détského stomatologa viz str. 14

Nutricni terapeut viz str. 15

Prilohy: Pfiloha ¢. 1 Co bychom méli védét o Iécbé hemofilie v roce 2026 str.18
Priloha €. 2 Mira ochrany soucasné hemofilické Iécby str. 22

Priloha €. 3 Projekt HEAD US + sarkopenie v roce 2026 str. 26

Kromé toho hematolog v ramci centra spolupracuje i s dalSimi odbornostmi:
GENETIK — ULGG FN BRNO

SEXUOLOG

Kontakty na tyto dalsi specialisty jsou individualné zprostredkovany
hematologem.
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FYZIOTERAPEUT

Fyzioterapeut sleduje a konzultuje psychomotoricky vyvoj ditéte od prvni
navstévy rodi¢a v hemofilickém centru. Radi rodi¢im, jak spravné manipulovat
s ditétem, aby se spravné vyvijel jeho pohybovy aparat. Pfipadné navrhuje
terapii a spravnou stimulaci k podpore normalniho psychomotorického vyvoje.

V ramci pravidelnych dispenzarnich prohlidek kontroluje pohybovy aparat. Stav
jednotlivych kloubl pomoci HJHS (hemophilia joint health score), svalovou
koordinaci, drzeni téla a pohybové stereotypy pomoci dalSich vySetfovacich
metod.

Na zakladé vysetreni stanovuje dlouhodoby i kratkodoby rehabilitacni plan.
Rehabilitace mUzZe byt realizovdna na nasem pracovisti, nebo hemofilik dochazi
na spadovou rehabilitaci. BEhem jednotlivych navstév je kazdému pacientovi
nastaven individualni program. Fyzioterapeut zacvi¢i k domdaci terapii pacienta i
dalsi ¢leny rodiny, ktefi se na péci podili. Pravé cviceni ,doma“ je nejdulezitéjsi!

Kontakt:

Mgr. Marie Katzerova a Mgr. Dorota Komanova

Détska nemocnice - Fakultni nemocnice Brno

Cernopolni 9

613 00 Brno

Hlavni budova, pavilon D -1. (podzemni patro /rehabilitace — vodolécba/ )
Tel.: 532234 434

E-mail: Katzerova.Marie@fnbrno.cz, komanova.dorota@fnbrno.cz

Kontaktni hodiny:

Pondéli - Patek 7:00 — 15:00
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ORTOPED

Pracovisté Détské Ortopedie jako soucast Kliniky détské chirurgie, ortopedie a
traumatologie je specializované pracovisté pokryvajici kompletni spektrum
problematiky vrozenych a ziskanych vad pohybového aparatu déti a
dospivajicich. Ve spolupraci s Oddélenim détské hematologie a biochemie
pomaha zajistit péci zejména o pacienty s poruchou krevniho srazeni, ktefi jsou
zvySené ndachylni k postizeni specifickych kloubd.

Ortopedické ambulance

Fakultni nemocnice Brno (Détskd nemocnice)
Cernopolni 9

61300, Brno

Pavilon G, prizemi

Objednani: Po-Pa: 7:00-8:00 a 14:00-15:00
Tel.: 532 234 427

Kontakt:

MUDr. Karel Urbdsek (ambulantni den: stfeda)

Urbasek.Karel2@fnbrno.cz
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KLINICKY PSYCHOLOG

Oddéleni détské klinické psychologie a psychiatrie poskytuje péci v oboru détské
psychiatrie aklinické psychologie se zamérenim nazvladdani nemoci a
problematiku psychosomatickych onemocnéni. Poskytujeme rodinnou a
individualni terapii a arteterapii. Sluzby oddéleni mohou vyuzit détsti pacienti a
jejich rodiny béhem hospitalizace nebo ambulantné (na objednani).

Kontakt:

Oddéleni détskeé klinické psychologie a psychiatrie
MUDr. Stefania Dvorackova Fasouli

Cernopolni 22a

613 00 Brno

Budova R, 3. patro

Tel.: 532 234 374, E-mail: DvorackovaFasouli.Stefania@fnbrno.cz

Mgr. Katerina Kleckova

Oddéleni détské klinické psychologie a psychiatrie
Cernopolni 22a

613 00 Brno

Budova R, 3.patro

Tel.: 532 234 574 - telefonni kontakt na sestficku

E-mail: kleckova.katerina@fnbrno.cz

Kontaktni hodiny (objednani):

Pondéli Utery Stfeda Ctvrtek Patek

Mgr. Katefina
Kleckova X X 7:00 —15:30 7:00 - 15:30 7:00 - 11:00
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SOCIALNi PRACOVNICE

ODDELENIi DETSKE HEMATOLOGIE
A BIOCHEMIE

Sekretariat:
Tel.: 532 234 246

Socialné-zdravotni oddéleni Détské nemocnice Brno spolupracuje s oSetfujicimi

lékari, psychology a rodi¢i pacientll pfi

souvisejicich se zdravotnim stavem ditéte.

feSeni rlznorodych problémi

Pomdha rodi¢lim ziskat prehled o systému socidlnich ddvek, a o organizacich,

které mohou rodiné pomoci.

Kontakt:

Bc. Lenka Rysava, DiS.

Fakultni nemocnice Brno-Détska nemocnice
Cernopolni 9

613 00 Brno

Budova R, 3. patro

Tel.: 532 23 4747

E-mail: Rysava.Lenka2 @fnbrno.cz

Kontaktni hodiny:
Pondéli 8:00-16:30
Utery, stfeda, ¢tvrtek  8:00-15:00

Patek 8:00-14:30
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Ambulance détského stomatologa

Stomatologicka péce - zaméreno na pacienty détského véku s poruchami
krevniho srazeni.

Kontakt:

Prim. MUDr. Karin Klimo Kanovska

MDDr. Johana Vrzalova

Fakultni nemocnice Brno-Détska nemocnice
Cernopolni 9

613 00 Brno

Budova R

Tel.: 532 23 4612
Mob. 775 761 681 — zaslete SMS, budeme Vas kontaktovat.
(objednavani pondéli - ctvrtek 7:30 — 8:30 hod. a 14:30 -15:00 hod.)

E-mail: klimokanovska.karin@fnbrno.cz, vrzalova.johana@fnbrno.cz

Kontaktni hodiny:

Pondéli 9:00 - 15:00
Utery 8:00 - 15:30
Stfeda 8:30 - 15:30
Ctvrtek 8:30 - 12:00
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Nutri¢ni ambulance

Kontakt:

Nutric¢ni terapeut

Mgr. Irena Haluzova, DiS.

Fakultni nemocnice Brno-Détska nemocnice
Cernopolni 22a

613 00 Brno

Pavilon R — pfizemi

E-mail: haluzova.irena@fnbrno.cz

Tel.: 532 23 4779

Provozni doba Nutricni poradny:

Pondéli, utery, streda, ¢tvrtek 9:00-12:00 12:30-14:00

Patek

ODDELENIi DETSKE HEMATOLOGIE
A BIOCHEMIE

Sekretariat:
Tel.: 532 234 246

Objednani se provadi na telefonnim Cisle 532 234 961 v pracovni

dny mezi 13:00 — 15:00 hod.

7-225/26/0

Strana 15/29


mailto:haluzova.irena@fnbrno.cz

ICO 652 69 705 Sekretariat:

FAKU LTNi . FAKULTNi NEMOCNICE BRNO . ODDELENi DETSKE HEMATOLOGIE
A BIOCHEMIE
Jihlavska 20, 625 00 Brno
I NEMOCNICE
BRNO

Tel.: 532 234 246
PRACOVISTE DETSKA NEMOCNICE
Cernopolni 9, 613 00 Brno

RezZzim (Program) péce o dité s hemofilii

v ramci Komplexniho Hemofilického centra ODHB FN Brno:

*u novorozence komprese a observace po odbéru krve (véetné screeningu
z pati¢ky). Povinné UZ mozku, UZ bficha (jatra, slezina) a ovéreni hladiny
chybéjiciho faktoru odbérem z periferni Zily v poporodnim obdobi (do 48 h po
porodu). Vyhybat se i.m. injekcim, Kanavit podat p.o.

Ponechat v porodnici k observaci aspon 72 h

*edukace matky a rodiny (Ustné lékafem + vydani edukaénich materidld-
broZury, kniha a pfiru¢ka o hemofilii), vydani prikazky hemofilika

*edukace pacienta a rodiny v zavislosti na véku (vyhled do budoucnosti, rizika)

*vySetieni pokrevnich pfibuznych na genetickém pracovisti kvili prenasecstvi
hemofilie v rodiné (Ustav Iékafské genetiky a genomiky FN Brno)

*obecné jsou u hemofilik(i kontraindikovany vsechny intramuskularni injekce

*ockovani pro hemofiliky probihda dle platného ockovaciho kalendare, ale
optimalné subkutanni cestou. Ockovani proti tetanu vzdy i.m.

*Setrna manipulace s ditétem, prevence urazli v pozdéjsim véku

*v pripadé krvacivych projevl ¢i ev. operacniho vykonu podani FVII/FIX - typ
léku a ddvka dle indikace hematologa! U tézkych hemofiliki je standardem
profylakticka terapie FVIII/FIX ¢i NFT dle doporuceni hematologa, zahajeni dle
platného doporuceni CNHP

*celozivotni dispenzarizace v Hemofilickém centru (do 19 let na ODHB a od 19.
roku véku na OKH FN Brno) kde probiha |é¢ba a komplexni péce o hemofilika,
pravidelné dispenzarni kontroly dle tize onemocnéni

*standardni péce o dité u PLDD (0-19let)
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*od narozeni systematickd podpora psychologa (pfijeti diagndzy rodici a Sirsi
rodinou a ve starSim véku i pacientem, uvédomeéni si hranice nemoci (naucit se
sni Zit, ne proti ni bojovat) a stim souvisejici vybér vhodnych rekreacnich
sportovnich aktivit, partnerské vztahy, vybér povolani dle individualniho stavu

z

pacienta s ohledem na mozné komplikace v ramci diagndzy (nevhodnost tézké
fyzické prace), vse ve spolupraci s hematologem

*systematickd podpora fyzioterapeuta, zpocatku ve sprdvném drzeni téla,
spravnych motorickych dovednostech Umérné véku, pozdéji ev. reseni
aktualnich potizi, ve spolupraci s hematologem a ortopedem

*systematickd podpora ortopeda, feseni ev. komplikaci na muskuloskeletarnim
aparatu ve spolupraci s hematologem a fyzioterapeutem

*i péce stomatologa je nedilnou soucasti péce o hemofilika

*je mozna i pripadna konsultace sexuologa u dospivajicich chlapct

Obecné podminky zdravého vyvoje hemofilika:
*ve spolupraci s PLDD spravna Zivotosprava a psychomotoricky vyvoj

*udrZzovani normalniho BMI, prevence obezity (zatéz na klouby), spravny vybér
sportovnich aktivit

*ochranné pomucky, diraz na obuv (ochrana kotnikd)

Edukace a moznost sdilet svou zkusenost, stat se ¢lenem a podilet se na rozvoji
pacientskych organizaci:

Cesky svaz hemofilikdl http://www.hemofilici.cz

Sdruzeni Hemojunior www.hemojunior.cz

Informace lze ¢erpat i na www.hemofilie.cz
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Priloha ¢. 1
Jan Blatny

Oddéleni détské hematologie a biochemie FN Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno
Co bychom méli védét o Iécbé hemofilie v roce 2026

Hemofilie je vzacna dédicna porucha srazeni krve, ktera postihuje predevsim muze. Dle hladiny
chybéjiciho faktoru VIII (Hemofilie A) ¢i IX (Hemofilie B) ji délime na lehkou, stfedni a tézkou formu.
Predevsim u tézké formy dochazi ke spontannimu krvaceni zejména do kloubli a mékkych tkani, coz
bez |éCby vede k vyvoji cilového kloubu a pozdéji k rozvoji hemofilické artropatie jez vyznamné
omezuje kvalitu Zivota. V dobé, kdy nebyla uc¢inna lécba dostupna se maloktery jedinec s tézkou
formou nemoci doZil konce druhé dekady svého Zivota. Proto je u téchto osob nutnd profylakticka
|éCba jejiz cilem je nejen zabranit vzniku cilového kloubu, ale jakémukoli zavaznému krvéaceni. Az do
pocatku tohoto stoleti s sebou takova Iécba nesla zatéZ ve smyslu pravidelné a casté i.v. aplikace
chybéjiciho faktoru a mozného rizika vzniku inhibitoru (protilatek proti Iécebné podavanému
faktoru).

Velky rozvoj terapeutickych moznosti na poli hemofilie v poslednich deseti letech vyrazné zlepsil
kvalitu Zivota hemofilikli a umoznil IéCbu Sitou na miru. Sdéleni se vénuje tomu, co bychom o novych
|é€ebnych postupech méli védét na prahu roku 2026.

Lécba faktorova

Plvodni substitucni [é¢ba (podavani chybéjiciho faktoru) doznala zdsadnich zmén. Tou hlavni je fakt,
Ze lék se nepodava jiz v intervalu dni, ale tydnu. Z tohoto pohledu nejpokrodilejsi v oblasti hemofilie A
je molekula s ndzvem efanesoctocog alfa v Evropé komeréné dostupna pod nazvem Altuvoct.

Jedna se o koncentrat FVIII s ultra prodlouzenym poloc¢asem diky jeho nezavislosti na endogennim
VWEF. To se projevuje udrzenim hladiny FVIII nad 40% po dobu 4 dni a také tim, Ze hladina pted dalsi
ddvkou neklesne pod 15% (u adolescentl a dospélych)®. Recentné byly prezentované predbéiné
vysledky dlouhodobé studie XTEND-ed?, které potvrzuji G¢innost a bezpenost dokdzanou v pilotnich
studiich. Pacienti pfi podavani 50 IU/kg 1x tydné dosahli velmi nizkého ABR (<1) a procento lé¢enych
bez spontdnniho krvaceni bylo 91,7% u adolescentl a dospélych, resp. 97,7% u déti. LéCba je dobie
tolerovand, bez neocekavanych nezadoucich Gcinkd.
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Retrospektivni analyza RWD (real-world-data) ze 4 center v USA3 ukazuje G&innost Altuvoctu u 39
pacient(, u nichZ doslo k vyraznému snizeni ABR oproti ptivodni profylaxi SHL/EHL ale i
emicizumabem a to na 0,8 pro viechna krvaceni a 0,2 pro spontanni (praméry).

U hemofilie B jsou pak k disposici jiz delSi dobu dvé lé¢iva s komerénim nazvem Alprolix
(eftrenonacog alfa) a Idelvion (albutrepenonacog alfa), které diky vyznamné prodlouzenému
polocasu lze podavat v intervalu aZ dvou tydnu pfi dosaZzeni velmi dobré a spolehlivé ochrany pred
krvdcenim jak b&hem profylaxe, tak pfi chirurgickych vykonech®>.

Lécba pomaoci FVIII napodobujicich léciv

Zasadni prelom v 1é&bé hemofilie nastal v roce 2017 kdy do klinické praxe v Evropé (i v CR) byl
zaveden ,emicizumab”, komerénim ndzvem Hemlibra. Vysledky studii Haven 1-7%'? prokazaly jeho
ucinnost a bezpecnost pro osoby s hemofilii A s inhibitorem i bez néj ve vSech vékovych kategoriich.
O tom, Ze i v nasi zemi jsou velmi bohaté zkuSenosti s timto preparatem hovofi napf. publikace
shrnujici celondrodni data tykajici se |é¢ba emicizumabem?3. Na Evropské Grovni pak napfiklad prace
skupiny PedNet4, v USA pak recentné prace Genentech®. Z t&chto dat plyne, Ze vyrazné nadpolovi¢ni
vétsina osob (zejména déti) Iécenych emicizumabem je bez krvaceni, které by vyZzadovalo 1écbu, a
hlavné u osob s inhibitorem dochazi i k vyznamnému snizeni poctu viech krvaceni ve srovnani

s pfedchozi lé¢bou. Lék je Ucinny i u tzv. PUPs (pfed tim nelécenych pacientu), jimzZ ho Ize podavat jiz
kratce po narozeni bez potreby zavadét opakovany, ¢i permanentni Zilni vstup. Neni vsak zatim
vyfeSena otdzka, zda zahajeni [é¢by pomoci emicizumabu zméni pravdépodobnost vzniku inhibitoru,
nebo ji jen odsune do pozdéjsiho véku, protozZe i kdyzZ je |ék velmi Gcinny, obcas ke krvaceni dojit
muZe a pak je 1é¢ba faktorem FVIII nutn&®®. Probihaiji i klinické studie, které mapuji Géinnost a
bezpednost emicizumabu u jinych chorob se snizenou hladinou FVIII, napf u typu 3 vWD?, nebo u
ziskané hemofilie®®.

Emicizumab vsak brzy nebude jedinou FVIII napodobujici (mimikujici) latkou. V pokrocilé fazi
klinického zkouseni jsou dalsi molekuly. Napf. NXT007%, 1é&ivo s vy$sim potencidlem generovat
trombin a tim i s lepSim a trvalejsim efektem a delSim polo¢asem. Uvedenad prace popisujici zatim
dostupné vysledky studie faze 3 potvrzuje jeho bezpecnost a vysokou efektivitu (vice nez 80%
pacientt ve studii bylo zcela bez krvaceni — ABR 0).

Dal$i molekulou v této skupiné 1é¢iv je denecimig, nazyvany Mim8, v probihajici studii faze 3%,
Procento osob s nulovym krvacenim se v citované praci pohybuje kolem 70% a nebyly zaznamenany
zadné znepokojivé bezpecnostni signaly (napf trombdzy). Lék muZe byt podavan v az mési¢nim
intervalu.
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Rebalancni lécba

Prvnimi i v EU registrovanymi zdstupci tzv. ,,rebalan¢ni” |é¢by jsou inhibitory TFPI. Snizenim aktivity
TFPI pomoci protilatek (a tim padem zvySeni trombogenniho potencialu pacientovy plazmy) lze do
jisté miry kompenzovat tendenci ke krvaceni danou vrozenou hemofilii. Zastupci TFPI inhibitor( jsou
concizumab (Alhemo) a marstacimab (Hympavzi). | tyto léky lze podavat podkozné a v principu jsou

ucinné u hemofilie A i B bez ohledu na pfitomnost inhibitoru. Marstacimab v klinickém hodnoceni
faze 32! prokdzal snizeni ABR u osob s hemofilii a inhibitorem k po¢tu bliZzicimu se 0 (median).

V témér 20% pripadU vznikly pfi Iécbé marstacimabem protilatky, které ale nebyly neutralizujici a
neovlivnily efekt Iéku. Data o pouZiti concizumabu u osob s hemofilii bez inhibitoru pak ukazuji?, ze
pouziti tohoto IéCiva je non-inferiorni ke standardni profylaxi. Lék je tfeba aplikovat podkoiné denné.

Dalsim z ,rebalancnich” [éCiv je fitusiran (mald interferencni RNA sniZujici expresi antitrombinu

v jaterni bufice). Tento lék zatim v EU registrovan neni, ale dostupnd data a jejich metaanalyza®
ukazuje, Ze pro pacienty s hemofilii a inhibitorem tato |écba sniZuje pocet krvaceni v porovnani s on-
demand lé¢bou nebo profylaxi s by-pass IéCivy. Podobny trend, ale bez statistické vyznamnosti, je
zaznamenan i u osob s hemofilii bez inhibitoru. Je vSak tfeba pocitat s vyssim rizikem
tromboembolickych pfihod a s moznou elevaci jaternich enzyma v souvislosti s [é¢bou fitusiranem.

Genova lécba

Pro genovou lécbu jsou nyni v EU registrovany dva preparaty valoctocogene roxaparvovec
(Roctavian) pro hemofilii A, etranacogene dezaparvovec (Hemgenix) pro hemofilii B. Zda se, Ze
slibnéjsi je GT pro 1é¢bu hemofilie B. Data spojend s ukonéenim studie HOPE-B?* tykajici se |éku
Hemgenix u 50 |é¢enych prokazuji po 5 letech od podani GT vyznamné a trvalé sniZzeni poctu krvaceni
(ABR 1,52) a hladina FIX se po celou dobu pohybovala nad 36% bez vyznamného kolisani. Spotfeba
|éCebné podavaného FIX (napt. pfi pfipadném krvaceni) klesla o0 96% oproti predchozi 1écbé
(profylaxe faktorem). Pouze 1 pacient se musel k faktorové Iécbé vratit. Elevace jaternich testl byla
pfitomna u cca 20% osob a vyZadovala steroidni éCbu kratsi nez 3 mésice u vétsiny z nich. Pozdni
onkogenicita ani hepatotoxicita s |é¢bou v dané kohorté spojena nebyla. Vsichni pacienti budou dale
sledovani (plan je 15 let).

Vysledky pétileté |écby Roctavian (valoctocogene roxaparvovec) byly prezentovany na ISTH 2025.
Aktivita FVIIl méfena chromogenné byla v patém roce |écby viceméné stabilni a srovnatelna s rokem
4 (median hladiny FVIII 6,2% vs. 6,5%). 48.2% lécenych bylo bez krvaceni po celych 5 let 1éCby.
Nicméné 25 ze 139 lé¢enych se v priibéhu této doby vratilo na profylaxi faktorem?. Pfi hodnoceni 16
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pacient( z Brazilie nebylo zaznamenano zhorseni HJHS score béhen 5 let |éCby, coZ je nepfimy dikaz
prevence rozvoje, resp. zhor$eni hemofilické artropatie u takto |ééenych osob s hemofilii A%,

Znepokojujici je vsak fakt, Ze dle vysledku Setfeni v dubnu 2025 bylo celosvétoveé |é¢enych jen velmi
malo pacientt mimo klinické studie, a to jen v nékolika. Hlavnim problémem se zda byt nedoreseny
rezim Uhrady genové [é¢by hemofilie A s ohledem na nepredvidatelnou expresi genu a délku trvani
efektu této IéCby. V roce 2026 se vyrobce rozhodl z ekonomickych didvod( genovou lécbu pro
hemofilii A z celosvétového trhu stahnout. Lidem, ktery byl lék jiZ podan, bude samoziejmé i nadale
poskytovana potrebna podpora.

Zaveér

V poslednich 10 letech doslo k zasadnim zméndm v moznostech [é¢by hemofilie. Vyznamné se zvysila
efektivita |é¢by a kvalita Zivota osob s hemofilii. Nepohodli spojené s Ié¢bou témér pominulo, nebo
bylo vyrazné redukovano. Mnoho otéazek vsak stale zlstava nezodpovézenych a fada z nich teprve
vyvstane. Je nicméné uspokojivé, ze dalsi vyvoj v této oblasti pokracuje. Je treba jej bedlivé sledovat.
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Priloha ¢. 2

Mira ochrany soucasné
hemofilickeé léCby

Jan Machal

Oddéleni détské hematologie a biochemie FN Brno a LF MU,
Komplexni hemofilické centrum, Centrum ERN-EuroBloodNet

Mira a délka ochrany se u raznych typu lééby
vyznamne liSi

* Léky se standardnim polo¢asem (SHL)

Léky s prodlouzenym poloc¢asem (EHL)

Léky s ultraprodlouzenym polocasem (UEHL)

Nefaktorova lé€ba (NFT)
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Cile lécby

e Historicky ochrana
pfed spontannim krvacenim

e V soucasnosti zachovani
kloubniho zdravi + moznost Zit
Zivot (pokud mozno) bez
omezeni z nemoci plynoucich

801

60+

40

20+

Cilova hladina FVIII: 30-50%
Rekonvalescence po velké
operaci

Cilova hladina FVIII: 15-30% J
it

Intenzivni fyzicka aktivita (v zéislosti
na intenzité aktivity a pfedchozi
krvacivé anamnézy)

Cilov4 hladina FVIII: 5-15 %
Aktivita s vy$sim rizikem
(oproti mirné aktivité)

Cilova hladina
FVIII: 3-5%
Mirnd aktivita

1 2 3 3
Cas (dny)

®

Léky se standardnim poloc¢asem (SHL)

e V minulosti jediné dostupné,
nyni v CR jiZ pouzivané
minimalné — kratky polo¢as
= nutnost ¢astého podavani
(obden &i tfikrat tydné
u hemofilie A, 1x za 5-7 dnu
u hemofilie B)

Upraveno die: Castaman G, Linari 5. Phar

ic drug evaluation of

7-225/26/0

Infuze

l

Infuze Infuze

| |

Bez dalsi infuze
klesne hladina
faktoru pod

cilovou troven; mize
dojit ke krvaceni

do kloubu

1 Cilova hladir

<+— faktoru

0 12 24 36 48 60 72 84 96 108 122 132 144 156

Cas (hodiny)

@

factor VIl for the treatment of hemaopbhilia A Expert Opin Drug Metab Toxicol. 2018;14(2)143-151
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Léky s prodlouzenym poloéasem (EHL)

- . - v Infuze FVIII — EHLFEVII
e \/ soucasnosti stale vétSina | [ l | —— SHLFVII

pacientl (u hemofilie B témér
vSichni pacienti)

e Davkovani:
- 1x za 3 dny az 2x tydné  NFR*
u hemofilie A Minimalni hladina

- 1xza 10-14 dnu 0 ' L ' 1 VIl 1%
u hemofilie B Cas (dny)

@

Upraveno dle: Bemtorp E, Hermans C, Solms A, Poulsen L, Mancuso ME. Optimising prophylaxis in haemophilia A: The ups and downs of treatment. Blood Rev. 2021:50:100852

Léky s ultraprodlouzenym polo¢asem (UEHL)

e Zatim jeden preparat pro lé¢bu hemofilie A (Altuvoct®)
e MozZnost podavani 1x tydné
e Aktualné narusta pocet pacientl

&
- ALTUVIIIO kept kids' factor activity levels
[ 8 - |
§1o in the near-normal to normal range ug:g_q‘ggg‘;)“' to Normal
= (above 40%) for around 3 days
=
£
©
£ 40
c
©
[
z
10
84 £
] 1 2 3 4 5 6 7
= Children 6 to under 12 years Days After Infusion

®
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Nefaktorova lééba (NFT)

e V soucasnosti pouzivana Hemlibra® pro Ié¢bu hemofilie A

e Po uvodni vysycovaci fazi udrzuje velmi stabilni hladinu, odhaduje se, ze
napodobuje aktivitu FVIIl okolo 15-25 %

e Stabilni hladina je vhodna pro dlouhodobou profylaxi, pfi vétSim krvaceni
ale chybi ,peaky”

Fvil infusion i | } i EHL FvIll
— SHL FVIll

40%

FVIIl levels

15%

\J -

Minimum FVIIl level >1%
1

T T T T T

0 1 2 3 4 5 6 i

Time (days) (’

Upraveno die: Bemtorp E, Hermans C, Solms A, Poulsen L, Mancuso ME. Optimising prophylass in haemophilia A: The ups and downs of treatment. Blood Rev. 2021;50:100852

Celkové srovnani

EHLFIX &
Standard EHL factor recombinant, Non-factor Hemophilia A Hemophilia B
half-life factor Fvin Fc-VWF-XTEN fusion therapy Gene therapy Gene therapy
protein-ehtl
w
‘a
m
o i
3 Non Hemophilia
E - Effective Prophylaxis
X >1%
Time
:
E 40%
t >10-15%
E >1%
4 4 444 + 4+ 4+ 4 + ¢ ¢ 0 o . Time
4 Infusions

+ Subcutaneous injection

O Gene therapy (’
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Priloha ¢. 3

Projekt HEAD US + sarkopenie v roce 2026

Souéasti dispenzarnich prohlidek hemofiliku je od roku 2026 i vySetieni v nutriéni poradné a
pravidelné vySetreni sonografie velkych kloubl u chlapcid nad 6 let.

Prevalence sarkopenie u pacientd s hemofilii v détském véku

Pavel Mazanek 1), Irena Haluzova 2), Svétlana Kohlerova 1), Jan Blatny 1)

1) Oddéleni détské hematologie a biochemie FN Brno; 2) Oddéleni |é¢ebné vyZivy FN Brno

Sarkopenie je termin oznacujici ztratu svalové hmoty, sily a funkce. Primarni funkci svald je
generovani pohybu v kloubech. Mimo to je ale sval aktivni orgdn chranici kloub tfemi cestami
soucasné: mechanicky (tlumeni sil a stabilizace), neuromuskularné (koordinace pohybu),

toho vyplyva, Ze dostatecnad svalova hmota, pravidelna fyzickd aktivita a cileny trénink svalové sily
mohou mit vyznam nejen pro funkci svall, ale potencialné i pro prevenci, pfipadné zpomaleni
rozvoje hemofilické artropatie prostrednictvim biologickych mechanismu chranicich chrupavku a
synovii. Od Unora do ¢ervna 2026 bylo v Nutri¢ni poradné FDN Brno bioelektrickou impedanéni
analyzou vysetteno 37 détskych pacientl s hemofilii (35 pacientli hemofilie A, 2 pacienti hemofilie B;
tize onemocnéni — 23 tézka, 6 mirna, 8 lehka forma hemofilie). Na zdkladé hodnoceni BMI dle vékové
specifickych percentilovych grafli byli 3 pacienti (8,1 %) zafazeni do kategorie podvyzivy (<3.
percentil), 2 pacienti (5,4 %) byli v riziku podvyZivy (3.—10. percentil), 28 pacientd (75,7 %) bylo v
rozmezi normalni télesné hmotnosti (10.—90. percentil), 2 pacienti (5,4 %) byli klasifikovani jako
pacienti s nadvahou (90.—97. percentil) a 2 pacienti (5,4 %) trpéli obezitou (> 97. percentil).
Bioelektrickda impedancni analyza prokazala u 22 pacientl (59,5 %) snizené mnoZstvi kosterni svalové
hmoty vzhledem k véku a télesné vysce. U 35 déti bylo provedeno i UZ vysetreni kloubl podle
protokolu HEAD-US. Pti srovnani HEAD-US skore a mnoZstvi svalové hmoty je zifejmy rozdil v
kloubnim zdravi u pacienti s normalni a podnormalni svalovou hmotou déti s tézkou a stfedni
hemofilii. Tento rozdil nebyl patrny u pacientu s lehkou hemofilii. Na zdkladé naseho pozorovani se
ukazuje, Ze hodnoceni stavu vyzivy a mnozstvi svalové hmoty u pacientl s hemofilii je dllezitym
faktorem ovliviiujicim kloubni zdravi a pacientl s hemofilii.
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ProC HEAD US vysetreni?

MUDr. Pavel Mazanek
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Monitorace kloubniho zdravi se stala v poslednich letech standardnim vySetfenim v ramci

dispenzarizace hemofilickych pacient(, zejména u pacienttd s téZkou hemofilii. AvSak potize mohou

mit i pacienti se stfedni hemofilii a tézkym tzv. krvacivym fenotypem, ktery mize byt divodem

zahajeni profylaxe i u pacient(l se stfedni hemofilii, obzvlasté, pokud jiz v ¢asném véku je zjisténa

artropatie.

Artropatie u pacientt s hemofilii

Joint-
Score
-PS ankles
6 -~
." 'Jf
'J'
dl‘""'
- “a PS knees
Early joint damage
escapes clinical PS elbows
diagnosis e =
2 P e e GS ankles
-~ _— .--"""'—-.—.‘—
e =~ eeem=" - GS knees
________ e e = =G5 elbOWs

10 20 30 years
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Klouby, které jsou nejcastéji postizené hemofilickou artropatii

Elbow
Ankle

Knee

§

e

Shoulder

Rizikové faktory

® Rozvoj hemofilické artopatie souvisi pfedevsim svekem a hladinou faktoru krevniho
srazeni.

® Riziko je zvySené i u pacientl snadvahou, nadmeérnou zatézi kloubt
(aktivity, nadvaha, nedostatecny svalovy korzet),nespolupracerodiny/pacienta

e Casna detekce synovitidy a zména lééebné strategignapf. zména dévky, Gprava
rezimovych opatfeni, redukce vahy, budovani svalové hmoty)dokaze artropatii
zmirnit/zastavit

® Bezvzajemné spoluprace pacient/rodic/lékar
se neobejdeme.
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Chlapec, 18let
Loket — vlevo — zdravy

V pravo synovitis, destrukce kosti i chrupavky

Chlapec 13 let
Koleno - synovitis, mirna destrukce kosti i chrupavky

7-225/26/0 Strana 29/29



