


Hemofilie A a B
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spontannim krvaceni
porucha zastavy krvaceni po poranenij
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HEMOPHILIA

( Inherited Blood Disorder
Factor VI, Classic, or Type A

- No Cure
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Geneticky zékla

 Gonozomalné recesivni / X'vazané!

* Hemofilie A: nedostatek VIH (napt. genprofsc-

xq28) prevalence: 1: 5 000 muzu, prevalence |
prenasecek = 0,04% (1/2500) e, 1

e Hemofilie B: nedostatek IX (gen F9 - lokalizacdXg27.1- q27 2) f

prevalence: 1: 30 000 muzu, prevalence u”en-
prenasecek = 0,006% (1/17000) | \
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Genetickeé vy§etre

Genetické poradenstvi

Genealogicky rozbor rodiny
Stanoveni prenasecstvi u zen

DNA testovani — zjisténi kauzalm mutace v
rodiné |

Prenatalni diagnostika hemofilie — DﬁA dg.z :

biol. paterialu plodu

« Odbér choriovych klki — mezi 10. a 13. tydnem
 Amniocentéza — mezi 16. a 20. tydnem
* Preimplantacni diagnostika
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Geneticke vy§etFé

* Vazebna analyza !
* Mutacni analyza

e Kauzalni mutace ‘ |
— Inverse intronu 22 (hemofilie A) ' BN

— Inverse intronu 1 (hemofilie A) r T

jiné mutace: sekvenace celékédujici oblasti genu
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Moznosti [é&by.

Prevence traumat — uprava zivbtniho sty!
Sledovani na hematologii _

injekcni aplikace koncentratu chybéjiciho sir""z"'e
faktoru — dle potreby, dle zavaznosti he_chi :

IndividuaIni davkovaci rezim zavisly na hladiné ¢ f
deficientniho faktoru a typu krvaceni g ‘

pri krvaceni do GIT a pri extrakci zubu se dpporuéujq‘_
podani antifibrinolytik | )

Prevence pred ocekavanym krvacenim (operace...)
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Etické a pravni aspekty gei
vysetreni

e umeélé ukonceni téhotenstvi: .

— svéd¢i-li pro umélé preruseni téhotenstvi gen
divody, lze uméle prerusit téhotenstvi nejpoz
tydne gravidity 1 § ‘

— kdyz rodina ¢eka potomka, u kterého prénat. d 3 potvrdi !
Hem A nebo B a neuvaZuje o ukonceni gravidity budeme
doporucovat konzultaci se speciality, ktefi buddu po d f
narozeni dité |é¢it, nejméné traumaticky zpdspb porodu
(prevence intrakranialniho krvaceni), porod na-pracovisti f
moznosti intenzivni péce o matku a novorozence, s
dostupnou hematologickou a transfusni sluzbou, k "
dispozici musi byt preparat pro pripadné podani davky
chybéjiciho faktoru pri porodu...
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