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Zdroje:

+ Evropsky socidlni fond v CR
» Evropska unie

- Ministerstvo skolstvi, mladeze a
télovychovy

- OPVK
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* Hemofilie
- geneticky podminéné onemocneéni
- projevuje se poruchou srdzlivosti
- krvdcivost do svalt ¢i kloub
- omezenad schopnost organismu
zastavit krvdceni

- Hemofilie A = absence nebo nedostatek
Faktoru srazlivosti VIII

- Hemofilie B = absence nebo nedostatek
Faktoru srazlivosti IX
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» faktor FVIIT a FIX plazmatické
koagulaéni faktory
- tvori se v jatrech

+ dojde k vytvoreni primdrni desti¢kové zatky

* hezajisti vznik kvalitni fibrinové sité




. V CR je registrovano 850 pacienti HA
. V CR je registrovano 130 pacientt HB
+ V ONK je registrovdano 22 pacientu
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* prenos ve formé vadné alely na
chromozomu X

- jednd se o onemocnéni gonosomadlné
recesivni

+ postihuje pouze muze - neni prilis_ )
plr'alvdepo obne, ze by se sesly dvé vadneé
alely

+ Zena s jednou vadnou alelou = skrytd
prenasec ka




» Zeny - dva pohlavni chromozémy X
* muzi -jeden X a jeden Y

= véechny dcery hemofilikl jsou prenasecky
- zdédily od otce postizeny chromozom X

= vSichni synové hemofilikl jsou zdravi

- od otce dédi chromozém Y - na néj se chybny
gen nevdze
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Déti zeny prenasecky (50 % ):

» syn dédici od otce zdravy chromozom Y a od

matky poskozeny chromozom X je tedy
hemofilik

+ dcera dédici od otce zdravy chromozom X a
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od matky poskozeny chromozom je
prenasec ka



- sKn dédici od téze matky zdravy
chromozom X (50% ) = je zdravy

- hemofilie v této dédiéné linii kondcil

» dcera dédici od ofce zdravy chromozom +
od matky poskozeny (50% ) = je
prenasec kou

» dcera dédici od ofce zdravy chromozom +
od matky zdravy (50% ) = je zdravd

- hemofilie v této dédiéné linii konéi
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* muzi nemohou byt skrytymi
prenaseci, jsou bud’ nemocni nebo
zdravi

(Chybny gen se vaze na chromozom X, ktery s
sebou nese osudnou informaci)




Historie onemocnént:

- prelom 11. a 12. stoleti - nejstarsi zndmad
zminka o nezvyklém krvdceni, po némz zemrel
na ndsledky bandlniho drazu chlapec - dilo
arabského |ékare Albukasise

+ o sto let pozdéji - zarodek dvah o dédi¢nosti

(Ukaz se projevil u syni jedné matky ve dvou
riznych manzelstvich)




nejznaméjsi dedicna linie -

britskd kralovna Viktorie

(+ 1901)

- osudové geny predany synu
Leopoldovi év 31 letech zemrel

na krvdceni do mozku)

- dcery Alice a Beatrice které
rozsirily onemocnéni do
kralovskych rodin v Némecku,
Spanélsku a Rusku



ruska carska rodina - poskozeny gen
zanesen némeckou princeznou a vnuckou
krdlovny Viktorie

(Alexandra Fjodorovna)

- syn cara Mikuldse II. - Alexej - tézky
hemofilik

- na carsky dvlr prizvan 6rigorij Novik
Rasputin

hypnézou ulevoval od bolestia v

nekterych pripadech zastavoval
krvaceni




Péce o pacienty s
hemofilii

» vyskyt onemocnéni v populaci
- HA 1/100 000 obyvatel
»+ HB 1/60 000 obyvatel




- podle hladiny koagula¢nich faktora
-hemofilie 3 klinické formy

»+ Tézkd méné jak 1% F VIII
+ Stredné tézka 1- 5% F VIII
+ Lehkd forma vice jak 5% F VIII
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+ vétdina krvdcivych projevu - kolenni a
loketni klouby

* primdrnim projevem bolest,
ndsledné otok a fixace
ve flexnim postaveni

» opakovand krvdceni
- hypertrofie synovie
- destrukci chrupavek a kosti
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Hlavni cil terapie:

+ prevence krvdceni

» v€asnd a dostatecnd substitucni Ié¢ba

+ pouziti vysoce Cisténého a protivirové
osetreného koncentrdtu plazmatickych
faktort FIX,FVIIT,

* noveé rekombinantné pripravené faktory
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Historie lécby:
+ 1840 - prvni pokus o lécbu popsdn Samuelem
Lanem

- pooperacni hemofilické krvaceni zmirnéno
poddnim Cerstvé krve

+ prvni pol. 50. let 20. stol. - na zdkladé
objevu faktoru VIII - vyuziti krevni plazmy
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1965 izolace koncentrovaného faktoru VIII
(Judith Poolovad)

- vyuziti kryoprecipitdtu pozdéji i lyofilizovanych

+ 70. léta 20. stol. vyuziti lyofilizovanych
koncentratu F VIII (bé&znd lednicka)

+ pokles objemt prepardtu + vlastni intravenozni
aplikace




v : :
Moznosti terapie
Domaci terapie:
» on demand - nejpozdéji do 2 hodin pri krvdceni
aplikace koncentratu
+ profylakticka lécba
- primarni - aplikace koncentrdtu zapodata
nejpozdéji po prvni krvdcivé epizods, nebo do
ukonceni druhého roku véku

- sekundarni - zaposata pozdsji, krdtkodobd
- miaZe trvat i mésice




Komplikovana lécba je u pacientt s
inhibitorem

- imunitni odpovéd’ na terapii
Prevence vzniku inhibitoru
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