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Hemofilie A - je zpUsobena nedostatkem srazeciho faktoru VIII.
Hemofilie B - je zpUsobena nedostatkem srazeciho faktoru IX.
Hemofilie C - je zpUsobena nedostatkem srazeciho faktoru XI.

Kromé nich existuji i krvaciva onemocnéni zplsobena
nedostatkem dalSich srazecich faktort, napriklad faktoru V, VI
a X nebo nedostatkem protrombinu a fibrinogenu. Tato
onemocnéni se hemofilii podobaji svymi projevy, ale lisi se
zpusobem dédicnosti (defektni geny jsou ulozeny na

nepohlavnich chromozomech).
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Vrozena hemofilie A

e porucha hemokoagulace je dana vrozenym defektem @
koagulacniho faktoru VIII

e jde o onemocnéni s gonozomalné recesivni dédicnosti
vazanou na chromozom X; zeny jsou prenasecky, klinicky se
onemocnéni manifestuje u muzu, u Zzen velmi vzacné

e krvacivé projevy se obvykle objevuji uz v raném veku
a typickou formou krvaceni je krvaceni do kloubU az rozvoj
artropatie
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vzacné autoimunitni onemocnéni zpusobené produkci

autoprotilatek (inhibitoru), které inaktivuji faktor VIII

* incidence 1,5 pripadud .
na 1 milion obyvatel 7LE4

* je spojena s vysokou —

umrtnosti, ta zavisi na veku,

komorbiditach, zavaznosti

krvaceni a komplikacich

spojenych s |écbou
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Ziskana hemofilie A
etiologie

* neni zcela objasnéna O

* souvisejici onemocnéni/stav
— zadné (cca 50 %)
— autoimunitni onemocnéni
— tehotenstvi
— nadorova onemocnéni
— lékové reakce
— kozni choroby

— jiné
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* v klinickém obraze dominuje nahle vzniklé spontanni

krvaceni bez predchozi anamnézy nebo nevysvétlitelné
prolongované krvaceni po traumatu, invazivnim zakroku,....

e vrozena hemofilie se podle zavaznosti onemocnéni rozdéluje
do tri skupin:
— tézka: méné nez 1 % faktoru F VIII
— stredneé tézka: 1 - 5 % faktoru F VIII
— lehka: nad 5 % faktoru F VIII

* narozdil od vrozené hemofilie neexistuje u jeji ziskané formy
korelace mezi plazmatickou koncentraci F VIII a zavaznosti
krvaceni
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Ziskana hemofilie A
priznaky li

e pacienti jsou ohrozeni tézkymi
krvacivymi projevy

* ty jsou lokalizovany hlavné do
ktze (purpura), sliznic, svalu
a mekkych tkani

Smejkal P, Bulikova A, Chlupova G, et al. Ziskand hemofilie A. Vnitr Lek 2012, 58(7-8):155-162
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Ziskana hemofilie A
laboratorni diagnostika

* neobjasnéné, izolované prodlouzené aPTT — idealni je
normalni aPTT zmeérené v minulosti (u muzu k vylouceni
vrozené formy hemofilie)

e PT normalni
e TT normalni

* smeésné testy — k prukazu inhibitoru a odliseni od deficitu
faktoru/U

e stanoveni hladiny F VIII
antifikace inhibitoru faktoru F VIII (Bethesda jednotky B. U.)
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Ziskana hemofilie A
lécba

* nutna je rychla diagnostika O
e |écba:

— zvladnuti krvaceni

— minimalizace invazivnich vykonu

— eliminace inhibitoru

— odstranéni priciny vzniku onemocnéni

T 2
\ yr;ie'

| { & |

A =% |

D 3 i

7 | )

A -

W Stredomoravska nemocnicni



Py

e kortikoidy — malo ucinné pri tézké formeé nemoci

* kortikoidy + cyklofosfamid — rychlejsi odpovéd, ale vyssi
riziko nezadoucich ucinku

e kortikoidy + Rituximab — indikované v pripadé, ze jina
imunosuprese je kontraindikovana

stredomoravskanemocnicni.agel.cz “

U " AGEL
m



Kazuistika
uvod |

* 88-mileta do 8/24 samostatné Zijici seniorka prijata 31. 8. 2024 na Interni
k dosetreni infektu. Hospitalizaci predchazely opakované pady komplikova
velkym koznim poranénim obou HKK, DKK, kontuzi pravého kolene a kycle.

e vSe komplikovano vyraznou anémii, ta kombinovana (jasné poztratova -
hematomy kozni + hemarthros vpravo + polékova kolitida pri abuzu
nesteroidnich protizanétlivych l1ék{)

* koagulacni parametry pri prijeti do nemocnice 31. 8. 2024 v normeé

oaum | pieien | oo | et romed

31.8.2024 aPTT-R 1,05 [0,80 — 1,20]
PT-R 0,92 [0,80 — 1,20]

* nalnternim odd. podavana kombinovana ATB terapie, substituce KO
(podano 7 T.U. ERD), lokalné péce o defekty
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Kazuistika

uvod Il
* 10.9. 2024 pacientka prelozena na LDN

e zacatkem listopadu 2024 rozvoj tézkych krvacivych koznich komplikaci \
(rozsahlé hematomy na HKK, LDK, hrudniku a bfichu, napadné bylo 2-3 denni
neprestavajici krvaceni ze strzené klze na predlokti)

* GIT krvaceni nebo hematurie neprokazany
e potieba transfuzni terapie (podano 8 T.U. ERD)
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8.11. 2024

22.11. 2024

aPTT-R

PT-R

Faktor VIII
Faktor IX
Faktor XI
aPTT-R
Inhibitor F VIII

2,32 0,80 —1,20]

1,08 0,80 — 1,20]
5 % 50 — 150]
107 %
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dg. uzavrena jako

ziskana hemofilie A
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* vrozena hemofilie A se podle hodnoty faktoru F VIII déli na:
tézkda (méné nez 1%), stredni (1 - 5%), lehkd (nad 5%)
e podle téchto kritérii = lehky az stredni stupen, ale u nasi pacientky
byla zavaznost krvacivych projevu tézka, slo o zivot ohrozujici stav
* byla nasazena imunosupresivni léCba - kortikoidy + cyklofosfamid
(vzhledem k véku byly podavany redukované davky)

* cilem bylo zastaveni krvacivych projevd, nikoliv dosazeni kompletni
remise (obava zavaznych vedlejsich ucinkt — infekce, ...)

e postupné zlepseni krvacivych projevll (hematomy se odbarvovaly,

nepribyvaly) + zlepseni laboratornich parametrd (normalizace aPTT),
po cca 6 tydnech ukonceni IéCby (postupna redukce)
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nasazeni medikace
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* pacientka mela tezké krvacivé projevy a zivot ohrozujici stav, zahajent
kombinované imunosuprese brzo vedlo k ustupu krvaceni, zlepseni
stavu a zlepsSeni laboratornich parametrd (normalizace aPTT)

e ikdyz byla |écba redukovana — dosazeni kompletni remise z hlediska
hladiny F VIII

e celkovy stav umoznil vysazeni |[éCby po 6 tydnech lécby

* pacientka je v souCasnosti stale hospitalizovana na LDN, je pravidelné
monitorovana, ke dni 22. 4. 2025 je aPTT v normé, pritomna pouze
lehka anémie pfi chronickém onemocnéni ledvin, v pripadé narutstu
aPTT by doslo k novému vysetreni hladiny F VIII a k znovuzahajeni léCby
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e Zavazné krvacivé projevy po vylouceni medikamentdznich prici
(hepariny, NOAC, ...) a nevysvétlitelné prodlouzeni aPTT nuti
myslet na ziskanou hemofilii.

e Zlaboratornich vysetreni je dulezité izolované prodlouzeni aPTT
pri normalni hodnoteé PT.

* Prodiagndzu je nevyhnutelné stanoveni hladin F VIII, F IX a F XI.

* Pri poklesu nékterého z vySe uvedenych faktoru se jedna o
ziskanou hemofilii. Standardni je stanoveni hladiny inhibitoru.
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Dékuji za pozornost
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