Liecba hemofilie a vplyv
doplinkov vyzivy na ochorenie
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Hemofilia je zriedkavé genetické ochorenie, ktoré ovplyvnuje schopnost krvi spravne sa zrazat. Tento stav je
primarne sposobeny nedostatkom urcitych faktorov zradzanlivosti krvi (proteiny nevyhnutné pre proces
koagulacie, ktory zastavuje krvacanie pri poraneni cievy). Hemofilia postihuje predovsetkym muzov, pretoze je
zvycajne spojend s mutovanym génom na chromozéme X.

Typy hemofilie
Pozname dva hlavné typy hemofilie:

1. Hemofilia A: tiez zndma ako ,klasickd” hemofilia, tento typ je sp6sobeny nedostatkom faktora
zrazanlivosti VIII.
2. Hemofilia B: tento typ je spésobeny nedostatkom faktora zrazanlivosti IX.
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Zavaznost hemofilie sa lisi v zavislosti od mnoZstva koagula¢ného faktora pritomného v krvi. Tazké pripady
maju vel'mi nizke hladiny koagulacného faktora, zatial' ¢o mierne pripady maju vyssie hladiny.

Priznaky

Priznaky hemofilie sa mozu liSit v zavislosti od zavaznosti stavu. Existuju 3 hlavné Urovne zévaznosti: mierna,
stredna a tazka. Tu su bezné priznaky spojené s hemofiliou.

¢ ahka tvorba modrin: pacienti s hemofiliou maju predispoziciu pre lahky vznik modrin. Modriny sa u nich
mozu vyskytnut aj z drobnych poraneni.

e Nadmerné krvacanie: charakteristickym priznakom hemofilie je dlhodobé krvacanie po Uraze alebo
operacii. Toto krvacanie moze byt tazké requlovat a moze vyzadovat lekarsky zasah.

e Spontanne krvacanie: v zavaznych pripadoch moze dojst k spontdnnemu krvacaniu bez zjavnej priciny.
To mdZe viest ku krvacaniu do kibov, svalov a inych tkaniv.

e Bolest a opuch kibov a svalov: krvécanie do kibov a svalov je ¢astou komplikéciou hemofilie. To mdze
mat za nasledok bolest kibov, opuch a obmedzeny rozsah ich pohybu. Opakované krvacanie do toho
istého kibu mdZe viest ku chronickému poskodeniu kibov a k artritide.

¢ Krvacanie z nosa: pacienti s hemofiliou mézu pocitovat casté alebo dlhodobé krvécanie z nosa.

e Nadmerné krvacanie po stomatologickych zakrokoch.

e Krv v moci alebo stolici: krvacanie sa moze vyskytnut aj vnitorne, ¢o ma za nasledok krv v moci alebo
stolici.

¢ Krvacanie do mozgu (v zavaznych pripadoch): v zavaznych pripadoch hemofilie méze dojst ku krvacaniu
do mozgu, ktoré méze byt Zivot ohrozujlce. Priznaky mézu zahfiat silnd bolest hlavy, krku, vracanie a
zmeny dusevného stavu.

Priciny

Hemofilia je sp6sobena genetickymi mutdciami, ktoré ovplyviuji tvorbu alebo funkciu urcitych faktorov
zrdzanlivosti krvi. Tieto mutécie sa zvycajne dedia od rodi¢ov pacienta. Porucha je spojend s chromozémom X,
¢o znamena, Ze postihuje predovsetkym muzov.

Aj ked je hemofilia genetickd porucha, nie vzdy sa prejavi v ranom detstve. Niektori pacienti mézu byt
diagnostikovani az neskor v detstve alebo dokonca v dospelosti, v zavislosti od zavaznosti ich symptémov.

Diagnostika

Diagnostika hemofilie zahffia kombindciu klinického hodnotenia, anamnézy a laboratérnych testov. Ak existuje
podozrenie na hemofiliu, lekar, ¢asto hematoldg (lekar, ktory sa Specializuje na ochorenia krvi), vykona rézne
testy na potvrdenie diagndzy a urenie zdvaznosti stavu. Tu su kl'ti¢ové diagnostické kroky pre hemofiliu:

e Anamnéza a fyzikdlne vySetrenie: lekdr zhromazdi informécie o anamnéze pacienta vratane akejkolvek
rodinnej anamnézy porlch krvacania. Vykonaju sa tiez fyzikalne vySetrenie na posudenie priznakov
krvacania, ako sG modriny, opuch kibov alebo iné priznaky suvisiace s krvacanim.

e Testy zrdZanlivosti krvi: primarne diagnostické testy na hemofiliu zahffiaji meranie hladin faktorov
zrdzanlivosti v krvi. Dva hlavné typy koagulacnych faktorov spojenych s hemofiliou su faktor VIII (pre
hemofiliu A) a faktor IX (pre hemofiliu B). Bezne sa pouzivaju tieto testy:

o Aktivovany parciadlny tromboplastinovy ¢as (aPTT): tento test meria ¢as potrebny na zrazanie krvi.
PrediZzené vysledky aPTT mozu naznacovat nedostatok faktora zrazanlivosti, ¢o méze naznacovat
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hemofiliu.

o Testy koagula¢nych faktorov: tieto testy meraju hladiny Specifickych faktorov zrdzanlivosti (VIII
alebo IX) v krvi. Nizke hladiny prislusného faktora naznacuju pritomnost hemofilie.

o Test Casu krvacania: tento test hodnoti ¢as, ktory potrebuje maly kozny rez na zastavenie
krvacania. Aj ked'to bol bezny test na poruchy krvacania, dnes sa pouziva menej Casto kvoli jeho
variabilite a obmedzenej diagnostickej hodnote.

o Genetické testovanie: genetické testovanie méze potvrdit pritomnost Specifickych mutacii v
génoch zodpovednych za produkciu faktorov zrdzZanlivosti. Toto testovanie moze poméct urcit typ
hemofilie (A alebo B) a poskytnut informécie o vzorci genetickej dedi¢nosti.

o Testovanie von Willebrandovho faktora: niekedy m6ze mat von Willebrandova choroba, ina
porucha krvacania, podobné priznaky ako mierna hemofilia. Testovanie von Willebrandovho
faktora moze pomaoct rozlisit tieto stavy.

Liecba

LieCba hemofilie je zamerana na prevenciu a zvladnutie epizdd krvacania a ich potencidlnych komplikacif.
Primarne sa zameriava na nahradenie nedostato¢ného faktora zradzanlivosti prostrednictvom lekarskych
zésahov. Specificky pristup k lie¢be sa mdze liSit v zavislosti od zavaznosti hemofilie, typu krvécania a
individualnych potrieb pacienta.

Medzi hlavné stratégie lieCby hemofilie patria:

e Nahradna terapia koagula¢ného faktora: toto je zakladny prvok liecby hemofilie. Zahrfia inflziu
chybajlceho faktora zrdzanlivosti (faktor VIII pre hemofiliu A alebo faktor IX pre hemofiliu B) do krvného
obehu pacienta. Tieto inflzie faktorov pomahaju spravne zrazat krv a kontrolovat krvacanie. Frekvencia
infUzif zavisi od zavaznosti stavu a Specifického lie¢ebného planu. Nahradenie faktorov sa méze vykonat
na poziadanie (pri epizédach krvacania) alebo ako profylaxia (pravidelne planované inflzie na prevenciu
krvacania).

o Profylakticka lie¢ba: profylaxia zahffia pravidelné inflzie faktora zrazanlivosti, aby sa zabranilo krvacaniu.
Tento pristup sa ¢asto odportca pre jedincov s tazkou hemofiliou, pretoze pomaha udrziavat vyssie a
stabilnejsie hladiny koagula&nych faktorov v krvi, ¢&im sa znizuje riziko spontadnneho krvécania do kibov
alebo svalov.

e Rekombinantné faktory zrazanlivosti: faktory zrazanlivosti pouzivané pri liecbe mézu byt odvodené z
ludskej plazmy alebo vyrobené pomocou technoldgie rekombinantnej DNA. Rekombinantné faktory sa
povazuju za bezpecnejSie, pretoze eliminuju riziko prenosu infekcii prenasanych krvou.

e Hemostatické latky: okrem nahrady koagula¢ného faktora sa mézu pouzit hemostatické latky, ako je
desmopresin pre jedincov s miernou hemofiliou A alebo von Willebrandovou chorobou. Tieto ¢inidlda mézu
stimulovat uvolfiovanie ulozeného faktora zrdzanlivosti zo stien krvnych ciev a doc¢asne zvysit
zrazanlivost.

e Lie¢ba bolesti: pre jednotlivcov, ktori pocituji bolest v désledku krvacania do kibov alebo svalov, sa mdzu
odporucit analgetika a nesteroidné protizdpalové lieky. (Pozor, niektoré lieky proti bolesti mézu zvysit
riziko krvacania, napr. ibuprofén, kyselina acetylsalicylové alebo naproxén).

e Génova terapia: v stCasnosti prebieha vyskum génovej terapie, ktorej cielom je upravit genetické
mutédcie zodpovedné za hemofiliu. Génova terapia méa potencidl poskytnut trvalejSie rieSenie tym, ze
umozni telu produkovat vlastny faktor zrdZanlivosti.
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Zaver

Symptdmy hemofilie sa mézu u pacientov liSit a mézu byt ovplyvnené zédvaznostou stavu. Mierne pripady sa
moZzu prejavit az po vaznom Uraze alebo chirurgickom zékroku.

Medzi priznaky hemofilie patri dlhotrvajice krvacanie po Urazoch, l'ahka tvorba modrin, spontanne krvacanie do
kibov a svalov, v tazkych pripadoch az krvacanie do Zivotne délezitych organov. Krvacanie do kibov méze viest
k bolesti, opuchu a obmedzenej pohyblivosti.

Hemofilia sa zvyCajne diagnostikuje pomocou krvnych testov, ktoré merajd hladiny faktorov zrazanlivosti. LieCba
spociva v nahradeni chybajlceho faktora zrdzanlivosti prostrednictvom pravidelnych infuzii. To m6ze poméct
kontrolovat krvacanie a predchadzat komplikaciam. Pri spravnej lieCbe a manazmente moze vela jedincov s
hemofiliou viest normalny zivot. Zvlddnutie hemofilie si vSak vyzaduje zvysenul pozornost, aby sa predislo
zraneniam a aby sa okamzite liecili akékol'vek krvacavé epizddy.

Pacientovi m6zeme zdoraznit, aby dbal na zvysenu opatrnost pri uzivani niektorych doplnkov vyzivy, ktoré majd
Ucinky na riedenie krvi a mozu zvysit riziko krvacania, napr. ginkgo biloba, cesnak alebo zazvor.

Mgr. Hana Rapcikova
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