Dédicné koagulopatie

Srazeni krve je déj, pri kterém postupnou aktivaci koagulac¢nich faktor( vznikd trombin, ktery preméni fibrinogen na
fibrin. Pri poruseni rovnovahy pro a protikoagula¢nich faktord mdze dojit ke krvaceni nebo nadmérnému srazeni
krve.

Vrozené krvacivé stavy
Hemofilie A a B; Von Willebrandova choroba.

Vrozené trombofilni stavy

= Leidenska mutace; Protrombinova mutace; Deficit antitrombinu; Deficit proteinu C; Deficit proteinu S;
Hyperhomocysteinémie; Lipoprotein(a).

Koagulace u déti

Déti maji vétsi tendenci ke krvaceni. Novorozenec méa nizkou hladinu faktord I, VII, IX, X a faktor@ kontaktu.
Zdravé dité dosdhne hodnot dospélych ve 3-6 mésicl véku. Novorozenci maji v porovnani s dospélymi zvysenou
hladinu von Willebrandova faktoru a snizenou hladinu antitrombinu, proteinu C a proteinu S a vyrazné snizenou
hladinu plazminogenu.!

0 Podrobnéjsi informace naleznete na strankach Hemostaza, Hemokoagulace.

VysSetreni koagulace a normalni hodnoty u déti

= Krevni obraz (KO);

= aktivovany parcidlni tromboplastinovy ¢as (APTT): 28-42 s; pomér: 1- —
1,5 (1. den Zivota)...0,8-1,2 (od 1 mésice); cesta

= protrombinovy ¢as podle Quicka (PT): 11-17 s; INR: 1-1,5 (1. den
zivota)...0,8-1,2 (od 6 mésicd);

= trombinovy Cas (TT): 10-21 s;

= fibrinogen: 1,5-3,5 g/l (0-1 rok)...1,54-4,5 g/l (11-16 let)...1,8-3,5 g/
(18 a vice let);

= antitrombin: 40-90 % (novorozenec)...80-140 % (kojenec-
predskolak)...80-120 % (18 a vice let); o

= D-dimery: < 500 ng/ml; fibrinogen H

= prikaz aktivace koagula¢niho systému (protaminsulfatovy test,
ethanolgelifika¢ni test).[!! W Wein
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. Vv , v , Schéma koagulace.
{2 Podrobné€jsi informace naleznete na strance Vysetreni krevni

sraZlivosti.
Vrozené krvacivé stavy

Zavazné krvaceni na podkladé vrozené koagulopatie zplsobuje u déti
nejcastéji hemofilie. V populaci je nejvice pacientl s von Willebrandovou

Tha three pathways that makeup the classical blood coagulation pathway

chorobou, nicméné velka ¢ast z nich nema vyznamné krvacivé projevy. intrinsic
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= Cetnost: 1/5000 chlapcd;

= hemofilie A je 5x Castéjsi nez hemofilie B; stejny klinicky obraz;

= patofyziologie: deficit FVIII/FIX vede k poruse tvorby koagula
(porucha aktivace FX, ktery je kli¢ovy pfi preméné fibrinogenu na
fibrin);

= klinicky obraz: tize krvaceni dle stupné deficitu (krvaceni pri zdvazném poranéni - spontdnni krvaceni do
kloubd, svall, krvaceni i pfi minimalnim poranéni - u novorozenc( nitrolebni krvéaceni, rozsahly kefalhematom,
krvaceni z pupku); krvaceni do kloubl - synovidlni hypertrofie, destrukce kloubni chrupavky, bolest, omezeni
pohyblivosti (,,hemofilickd artropatie”); chybi excesivni krvaceni z malych feznych ran a odfenin (primarni
hemostdza je normalni);

= laboratorni vysetreni: prodlouzeny APTT; ostatni parametry v normé&; snizena hladina FVIII ¢i FIX; DNA
analyza; vysSetreni hladiny vVWF a hladiny inhibitor( FVIII a FIX;

= terapie: substituce chybéjiciho faktoru koncentraty; u lehké formy hemofilie A - desmopressin acetat;
dispenzarizace v hematologickych centrech;

= polocas FVIII je 8-12 hodin; polocas FIX je 20-24 hodin; mrazena plazma mé nizky obsah FVIII a FIX;

Klasickd koagula¢ni kaskada.
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= komplikace: vznik inhibitoru proti FVIII ¢i FIX v disledku substitu¢ni 1éCby;
= neuzivat kyselinu acetylsalicylovou a nesteroidni antirevmatika.[*!2!

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strénce Hemofilie.

Von Willebrandova choroba

= Nejcastéjsi vrozené krvacivé onemocnéni (1-3 % populace); vzacné se vyskytuje i ziskana forma;

= nedostatek nebo porucha funkce von Willebrandova faktoru (VWF) - tzn. porucha kvantitativni nebo
kvalitativni;

= patofyziologie: VWF je tvoren v cévnim endotelu a megakaryocytech; vVWF je glykoprotein, ktery se vaze na
na glykoprotein Ib a llb/llla krevnich desticek, ¢imz stimuluje jejich agregaci a adhezi k poSkozené cévni sténé;
VWF je nosic a stabilizator FVIII;

= klinicky obraz: variabilni krvécivé projevy; ¢asto asymptomatickd; nejc¢astéjSimi projevy je epistaxe, ndpadna
tvorba hematomda, krvaceni po poranéni v Ustech; silné menstruacni krvacent;

= laboratorni vysSetreni: APTT prodlouzené i normalni; vysetfeni hladiny FVIIl a vWF, jeho antigenu (VWF Ag) a
funkéni aktivity (vVWF RCo), vySetreni ristocetinem indukované agregace trombocytt (RIPA) a analyza
multimerd vVWF; genetické testy;

= terapie: mirné formy nevyzaduji |éCbu; zdvazné krvaceni - antifibrinolytika, desmopressin acetat (zvysuje
hladinu FVIII/VWF), substituce plazmatickym koncentratem; dispenzarizace v hematologickych centrech.!!

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strance Von Willebrandova choroba.

Vrozené trombofilni stavy

Na vzniku trombdzy se podili Virchowova tridda: 1. poskozeni cévniho endotelu, 2. zpomaleni krevniho toku, 3.
dysbalance v systému srazeni krve.

Leidenska mutace

Nejcastéjsi vrozeny trombofilni stav (v nasi populaci 5 % nosic¢d);

leidenskd mutace v genu pro faktor V - rezistence k aktivovanému proteinu C;

AD dédi¢nost; nosici vétsinou bezpriznakovi (neprodélaji za zivot zddnou trombdzu);
vyrazné zvysené riziko trombdzy u nosi¢ek uzivajicich hormonalni antikoncepci.t!]

& Podrobnéjsi informace naleznete na strance Leidenskd mutace.

Protrombinova mutace
= Fll; u déti vyssi Cetnost trombdz v oblasti CNS.
Deficit antitrombinu

= Tendence ke vzniku Zilni trombdzy, jiz u adolescentl a v mladém dospélém véku; homozygotni forma
neslucitelna se Zivotem.

Deficit proteinu C
= Heterozygoti - Zilni trombdzy v détském véku; homozygoti - purpura fulminans; I1é¢ba: koncentrat proteinu C.
Deficit proteinu S
= Zilni i arteridIni trombdzy.
Hyperhomocysteinémie
= Zilni trombdzy a trombdzy CNS.
Lipoprotein(a)
= Vysokd hladin lipoproteinu (a) - mirny rizikovy faktor Zilni trombdézy a ischemickych mozkovych pfihod.!!

Odkazy
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Souvisejici ¢clanky
= Poruchy hemostazy: Krvacivé stavy (pediatrie) « Hemoragické diatézy (patologie) ¢ Ziskané koagulopatie ¢

Trombocytopatie
= Hemostdza « Hemokoagulace ¢ VySetrfeni krevni srazlivosti ¢ Vysetreni krvéacivosti
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