Hemofilie typu A
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Dedicnost, projevy

Nedostatek koagulacniho faktoru VIII
Gonozomalni recesivni dedicnost: lokace Xg28, gen F8

Geny pro koagul.faktor VIII vazané na pohlavni chromozom
X = projev u muzu (karyotyp 46, XY), zeny prenasecky
(karyotyp 46, XX)

Krvaceni do kloubl (kolenni, loketni, kotniky), svall, NS, DS,
GIT

Laboratorni diagnostika: kompletni krevni obraz, PT
(protrombin time), aPTT (activated partial tromboplastin time)
- oCekavané hodnoty: hematokrit normalni/nizky, poCet
destiCek normalni, PT normalni, aPTT signifikantné
prodlouzeny u tézkeé formy

Zobrazovaci diagnostika: MRI, tomografie

How hasmophilia is nherited
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Rozdéleni

Lehka hemofilie: 5 - 40% koncentrace faktoru VIII — delSi krvacivost po zakrocich, ne
spontanni krvaceni

Stfedné tézka hemofilie: 1 - 5% koncentrace faktoru VIII — krvacivost pfi drobnych poranénich,
muze i spontanni

Tézka hemofilie: < 1% koncentrace faktoru VIl — spontanni krvaceni (klouby)
Dalsi deleni pri nedostatku FVIII:

Typ 1 VWD (von Willebrand disease), typ 2A a 2B VWD, typ 2M VWD, typ 2N VWD, typ 3
VWD - lisi se stupném nedostatecné funkce VWD faktoru a faktoru VI

Von Willebranduv faktor: FVIII je na néj vazan — tato vazba ho chrani pfed degradaci v plazmé



Lecba

Nahradit chybéjici srazlivy faktor

1. 1é€Cba ,,on demand” — aplikace po
vyskytu krvaceni

2. profylakticka terapie — preventivni
podavani, zejmena v detskem veku pri
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deformativnich poskozeni kloubu
3. genova terapie (budoucnost?)

Koncentraty FVIII (i.v. infuze),
imunosupresiva, rituximab, DDAVP (1-
deamino-8-D-arginine vasopressin),
aminokapronova kyselina




Zdroje

* https://emedicine.medscape.com/article/779322-overview

e https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1404/

e https://omim.org/entry/306700

* https://www.hemophilia.org/Bleeding-Disorders/Types-of-Bleeding-
Disorders/Hemophilia-A
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