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- nejzavaznejsi dedicna krvaciva choroba

- vazana na pohlavni chromozom X

- dédi se recesivné: muzi jsou nemocni
Zeny jsou prenasecky
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Cevy, krevni desticky a plasmaticka
koagulace pri normalni hemostaze

Normal Clotting Process
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Porucha plasmatické koagulace pri
hemofilii

Clotting in Hemophilia @




Platelets = Clotting fackors:
thrombocytes [IT T I o oL I KT
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i.PL. mg/dil

Molekular-
gewicht (MG)

Halbwertzeit

Bildungsort

Substrat

200—400

341000

5—6 Tage

Leber

Enzym

6— 10

72000

48 h

Leber, Vit.-IK-
abhangig

Enzym

nur temporar

sehr kurz

Intermediar-
produkt

Katalysator

ionisiert und gebunden wirksam

Akzelerator

ca.3

300000

12—15 h

Leber

Enzym

ca. 01

56000

2— 5h
(Vila<2 h)

Leber, Vit.-K-
abhangig

Akzelerator

ca.05-10

ca. 2 x10°

5-12 h
(Vill:C <5 h)

vermutl. Leber u.

Megakaryozyten

Enzym

Enzym

Enzym

Enzym

Enezym

05-07

ca. 0,8

1,040
0520

72000

72000

180000

ECY OO

OO
VEMCY OO

12—30 h

(IXa<<12 h)

32 h
(Xa 4 h)

<12 h

Leber, Vit.-K-
abhangig

Leber, Vil.-K-
abhangig

Laber
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Labwr, &5 an
I hrombozyten
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HMWK
Prekallikrein

/_\ Prothrombin time (PT)

X Xlla and PIVKA assesses

extrinsic and common

//\ pathways
Xl Xla
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|X IXa
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Villa I y
e TF
Intrinsic pathway Vila
Activated partial by
thromboplastin time (aPTT) and Xa
activated coagulation time (ACT) Va
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Die Gerinnung kann als biologischer VerstarkungsprozeB angesehen werden, wobei einige aktivierte
Molekiile die weitere Aktivierung von vielen nachfolgenden inaktiven Proteinen vermitteln.
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Zavaznost he mofilie

zbyvajicim
faktoru

zalezi na

m Lehka hemofilie —
vice nez 5%

m Stredne tezka
hemofilie — 1 az 5%

m Tezka hemofilie —
meéneé nez 1%




Musime vysetrit:

- ktery koagulacni faktor chybi :
hemofilie A - faktor VIII
hemofilie B —faktor IX

- kolik procent ho zbyva







Plasma

feste Blut-
bestand-
teile
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cas srazeni plasmy, aktivované smeési kaolinu a
fosfolipidU




Durchfiihrung der PTT-Bestimmung

01 ml 0,1 ml vorgewarmt (+ 37°C)
mit Pathromtin™

0,1ml nach exakt 2 min

v

—

CaCl,-Loésung

Kaolin-
Suspension

mindestens [
5 min bei
4+ 15 bis+25°C

—-——_-I—-q

PTT-Reagenz Pathromtin Plasma 2min




Vysetreni hladiny faktoru VIII na

principu APTT

Durchfiihrung einer Einzelfaktor-Bestimmung 100 pyl Mangelplasma VI (IX, XI, XII)

am Beispiel des Gerinnungsfaktors VilI 100 pl Patientenplasma 1:5 verdinnt mit DBA-Puffer pH 7,6
100 pl Pathromtin®™, mischen
6 min bei 37°C inkubieren
100 pl CaCl, (37°C) zugeben und Gerinnungszeit bestimmen

01 ml 0,1 mi
. L n _ 0,1 ml I
- |
0,1 mil nach
f exakt 6 min
}
v
Suspension mindestens Puffer
5 min bei pH7.6 | 0,4 ml
+15 bis +25°C
Pasine D7
Pathromtin Pathromtin Gerinnungs- Plasma- CaCl.-Lésung
faktor-Vill-Mangel- verddnnung

plasma 1:5




Measure in Sec.

100
Concentration in %

HEP COA
PCSTA

VWF STA

VIl AUT

ViiiLow 3




VIII AUT SYSTEM CONT P 37 % 09:51 AM ‘iﬁ Ok.
SYSTEM CONT P 36 % 09:51 AM R Ok.
SYSTEM CONT N 88 % 09:50 AM i Ok.
SYSTEM CONT N 88 % 09:50 AM L Ok.
Xl AUT SYSTEM CONT P 41 % 07:56 AM ) Ok.
SYSTEM CONT P L 07-56 AM g{:‘* Ok.
SYSTEM CONT N 104 % 07-54 AM f.':’i Ok.
SYSTEM CONT N 105 % 07-54 AM R Ok.
Xl AUT SYSTEM CONT P 31 % 07-52 AM R Ok.
SYSTEM CONT P 30 % 07-52 AM 5 Ok.
VYWF STA |STA-LIACONT P 34 % 07-52 AM ) Ok.
STA-LIA CONT N 87 % 07-52 AM A Ok.
Xl AUT SYSTEM CONT N 99 % 07-51 AM o4 Ok.
SYSTEM CONT N 101 % 07:51 AM 45 |
IXAUT __|SYSTEM CONT P Fioall iy A




Lécba koncentraty koagulacnich faktord
muze vyvolat tvorbu protilatky, Iécba
potom prestane ucinkovat

Jedna se tzv. inhibitor

Provadime prikaz inhibitoru a mérime jeho
Silu,




Incubated mixing study—1:1 mixture of
patient plasma and pooled normal plasma

| (wls

Test speci-
men: i
Mix,
then incubate, :
then test  "2"™|

Perform aPTT and

Pooled

normal
-

Control
specimen:

Incubate,
then mix,
then test

compare results




V smésném testu nedojde v pritomnc
inhibitoru pridanim normalni plasmy ke
zkraceni APTT ani ve smési 80% normalni
plasmy s 20% plasmy pacienta.

1 Bethesda jednotka: takové mnozstvi
inhibitoru, které snizi aktivitu faktoru

za 2 hodiny na polovinu
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