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ZRIEDKAVE OCHORENIA

STO ROKOVY LIECEE HEMOVFiLIE:
od sugescie po genovu liecbu

prof. MUDr. Angelika Bdtorovd, PhD.
Ndrodné hemofilické centrum, Bratislava

MozZno sa v mysli milovnikov histérie pri vysloveni slova hemofilia vybavi obraz ruského cd-
rovica Alexeja z mocnej dynastie Romanovcov. Nie vSetci st vSak znalcami alebo milovnikmi
histdrie, aj napriek tomu uZ niekedy v Zivote mohli pocut meno Rasputin. Bol to ten Raspu-
tin, ktory sa pokusal ,vyliecit” hemofiliu mladého cdrovica, Zial, ako iste tusite, netspesne.
Hovori sa, Ze Rasputin cdrovicovi aplikoval aj hypndzu, aby mu pomohol prekonat obdobie
bolesti. Ano, pred sto rokmi spocivala liecba hemofilie v najlepsom pripade v sugescii.

Za sto rokov vsak liecba tejto vzéc-
nej geneticky podmienenej krvdcavej
choroby vyrazne pokrocila. Od zboz-
nych Zelani cez poddvanie celej krvi,
krvnej plazmy a jej zahustenej formy,
tzv. ,kryoprecipitdtu”, ktoré v polovici
20. storocia predstavovali Zivot za-
chranujuce lieky, az po vyrobu koncen-
tratov koagulacnych faktorov z plazmy
darcov krvi (bielkoviny [udskej plaz-
my potrebné na zastavenie krvaca-
nia). Koagulacné faktory v injekénej
forme znamenali revoltciu v lie¢be
hemofilie, lebo umoznili domacu
liecbu tohto ochorenia a neskor aj
preventivne podavanie koagulac-
nych faktorov s cielom znizit vy-
skyt spontannych krvacani do po-
hybového apardatu, a tym aj v€asnej
invalidity.

Daldim vyznamnym pokrokom bol
vyvoj novych technolégii, ktoré po-
mocou biologickych nosicov (napr.
embryondlnych buniek zvierat ale-

bo ludf) viedli k produkcii na ludskej
plazme nezavislych rekombinant-
nych koagulaénych faktorov, ¢im

sa zvysSila miera bezpecnosti liecby

hemofilie.
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Napriek uvedenému pokroku bol Zivot
s hemofiliou koncom minulého storo-
¢ia zivotom v permanentnej neistote
a nebol vébec jednoduchy. Oslobodit
[udi s hemofiliou od nesmiernej fyzickej
a psychickej zdtaze vyvolanej chorobou
ostalo velkou vyzvou pre medicinu aj na
zaciatku 21. storocia.

PROFYLAXIA - ZLATY
STANDARD LIECBY

Od roku 2000 sa za zlaty standard lieCby
hemofilie povaZuje profylaxia (preven-
tivne podavanie koagulacnych fakto-
rov). Klasickad profylaxia predstavovala
podévanie chybajiceho faktora vnit-
roZilovo trikrat tyZdenne (pri hemofilii
A), alebo dvakrat tyzdenne (pri hemofi-
lii B). Tato intenzivna liecba poskytuje
pacientom relativne dobrd ochranu,
ale je spojend s viacerymi problémami.
Biologicky polcas koagulacného fak-
tora VIII (FVIII) a faktora IX (FIX) je po-
merne kratky, preto je potrebné casté
podavanie injekcii. Tu mo6Ze byt problé-
mom obmedzeny Zilovy pristup, najma
v pripade velmi malych deti. Ved ak ma
byt profylaxia G¢innd, musi sa zacat uz
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v prvom roku Zivota dietata s taZkou
hemofiliou. Aj v ¢ase medzi injekciami
moZzu vzniknlt neocakdvané krvacania
sprevadzané bolestou a obmedzenim
aktivit bezného Zivota. Aj nepatrny Uraz
alebo zataz mo6zu sposobit velké krva-
cania s trvalymi nasledkami. Hemofilia
aj napriek profylaxii znamena Zivot plny
obmedzeni, najma v oblasti fyzickej ak-
tivity a Sportovania.

Dnes je novym Standardom tzv. perso-
nalizovand profylaxia, ktord zohladnu-
je nielen stupen deficitu koagula¢ného
faktora, individudlnu ndachylnost na
krvacanie, ale aj potreby dané zivot-
nym Stylom pacienta a jeho rodiny.
Zakladd sa aj na vysledkoch vySetrenia
zotrvania koagulacného faktora v tele,
t. j. rychlosti jeho elimindcie. Tento
typ profylaxie sa oznacuje ako ,farma-
kokineticky riadend” profylaxia. Napriek
pouZzitiu Standardnych plazmatickych
alebo rekombinantnych koncentratov
FVIIl a FIX nie je lahké dosiahnut dosta-
tocnd ochranu pacientov pred krvaca-
nim.

NOVA META - NULOVY
VYSKYT KRVACANI

Prave vysSie spomenuté problémy
liecby hemofilie iniciovali dalsi vyvoj
novych liekov, ktoré by vyznamne zlep-
Sili efektivnost liecby a najma kvalitu
Zivota pacientov s hemofiliou. Novou
nadejou pre naplnenie tejto vyzvy su
nové lieky - rekombinantné faktory
s predizenym biologickym pol¢asom,
ktoré sa v tele rozkladajd (metabolizu-
ji) ovela pomalSie ako doteraz pouZiva-
né faktory. Po aplikacii tychto faktorov
ich ochranny Gcinok pretrvava dlhsie,
a preto ich nie je potrebné podavat
tak casto. To urcite ocenia najma deti
a pacienti s problematickym Zilovym
pristupom. Vlastnosti tychto faktorov
umoziiujd individualizované predizenie
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intervalov medzi injekciami, pri hemo-
filii A na tri az pat dni, vynimocne az na
sedem dni, a pri hemofilii B dokonca
az na desat az 14 dni. Znalost farma-
kokinetiky ddva aj moznost individu-
alizovaného davkovania, ktoré je pre
pacienta optimalne s ohladom na jeho
potreby. Dnes je cielom liecby hemo-
filie eliminacia spontdnnych krvacani
na najvacsiu moznd mieru, dokonca sa
hovori o novej méte, ktorou je ,nulovy
vyskyt krvdcani”. Totiz aj jediné krvaca-
nie do kibu méze spustit koloto¢ opa-
kovanych krvacani, ktorych vysledkom
je trvalé, nevyliecitelné poskodenie
kibu. Absencia krvacani je podmienkou
uchovania dobrého stavu pohybového
apardtu a zaistenia dobrej kvality Zivo-
ta.

Inovativna liecbha pomocou rekombi-
nantnych faktorov s predizenym bio-
logickym pol¢asom méZe posunit pa-
cienta od doterajsSieho Zivota plného
obmedzeni, k jeho oslobodeniu od kaz-
dodennych utrap a k novym Zivotnym
moznostiam. Dobrou spravou je, Ze sa
takato modernad liecba stéva postupne
dostupnou aj pre slovenskych pacien-
tov.

OD NEFAKTOROVEJ TERAPII
KU GENOVEJ LIECBE

Vyvoj novej lieCby napreduje aj nadalej
milovymi krokmi. Pred desiatimi rokmi
sazacali Gvahy o moZnostiach , nefakto-
rovej” terapie pre pacientov s kompli-
kovanym priebehom hemofilie a dnes
uzZ mame prvého pacienta s takouto
liecbou aj na Slovensku. ,Nefaktorovd”
lie¢ba vyuziva alternativne mechaniz-
my zlepSenia krvnej zrdzanlivosti.
Definitivne vyliecenie hemofilie sa oca-
kdva od génovej liecby (ndhrada génu
pre tvorbu koagula¢ného faktora). Tato
liecba je vSak napriek intenzivne pre-
biehajicemu vyskumu stéle este len

budicou nadejou. Potrebny je dosta-
tocny cas na overenie jej bezpecnosti
a ucinnosti z dlhodobého hladiska, ale
aj na vyrieSenie viacerych etickych ota-
zok.

V 21. storocfi sa pre celkovy manazment
pacienta stdvaji velmi uZitocnymi aj
nové IT technoldgie a rozne aplikicie
smartfénov, ktoré uz vyuziva mladsia
a stredna generdcia pacientov. Cestou
aplikdcie pacient zaznamendva poda-
nie davky koncentratu, ale aj vyskyt
pripadného krvacania alebo Urazu. Na
zaklade vlastnych farmakokinetickych
Gdajov nahranych v aplikacii a ¢asu
a velkosti poslednej dédvky koncentrdtu
sa pacient méze informovat o aktudl-
nej hladine koagulacného faktora v tele
a tomu prispdsobit svoju aktivitu. Tieto
aplikdcie dokazu na dialku komuniko-
vat s pocita¢om oSetrujiceho hemato-
[6ga, ktory moze vidiet informacie o pa-
cientovi v redlnom Case. Nové aplikacie
st a budd prinosom ako pre pacienta,
tak aj pre jeho oSetrujliceho lekara.
UmozZnia monitorovat efekt liecby v re-
alnom Case, ale aj sledovat adherenciu
k liecbe.

Perspektiva hemofilikov sa za sto rokov
zmenila od smrti vykrvacanim v mla-
dom veku po modernd, UGcinnejsiu,
bezpecnejsSiu a komfortnejsiu liecbu.
Pacienti sa vdaka nej dozivaji staroby
a st prinosom pre spolocnost. SnaZia
sa o socidlnu, ale aj profesiondlnu in-
tegraciu. Postupne sa preto do popre-
dia dostavaji aj otazky kvality Zivota
s touto vrodenou zriedkavou chorobou.
Zostava len dufat, Ze evollcia liecby
sa nezastavi a rozsiri sa na dostupnost
adekvatnej liecby pre vsetkych pacien-
tov a verit, Ze na to nebude treba ¢akat
dalsich sto rokov.
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