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Diferencialni diagnostika patologické bfisni masy je Siroka. Obvykle na prvnim misté
oSetfujici 1ékaf s obavami pomysli na nadorové onemocnéni. Nejcastéjsi nadory,
které v bisni dutiné mizeme nalézt, jsou neuroblastom, hepatoblastom, lymfomy,
sarkomy, Wilms(v nador ledviny ¢i ovaridlni nadory. V ramci fadného diferencialné
diagnostického procesu je nutno mit na paméti i neonkologické pficiny, které mohou
ukazovat na jiné zdvazné onemocnéni. V této kazuistice je prezentovan pfipad paci-
enta s ndhodné nahmatanou b¥isni resistenci, ktery byl dosetfovan pro podezienina
zhoubné onemocnéni. U tohoto pacienta masa neméla nadorovy plivod, jednalo se
o rozséhly hematom, coz byl prvni pfiznak doposud nepoznané tézké hemofilie A.
Hemofilie je vzacné vrozené krvacivé onemocnéni. U témér tretiny pacientl neni
pozitivni rodinnd anamnéza, a tedy se s nim mUze setkat i neonatolog ¢i prakticky
[ékar ve své ordinaci. Vhledem k zdvaznym krvacivym komplikacim, které mohou
byt s touto chorobou spojeny, je Ukolem osetfujiciho Iékafe nemoc v¢as rozpoznat
a odeslat pacienta do péce specialistU.

Kli¢ova slova: abdominalni masa, vrozené koagulopatie, hemofilie A, pediatrie.

The differential diagnosis of a pathological abdominal mass is broad. Usually, the first
thing the attending physician is concerned of is a malignant disease. Neuroblastomas,
hepatoblastomas, lymphomas, sarcomas, Wilms’ or ovarian tumors can be palpated in
the abdominal cavity. As part of the proper differential diagnostic process, it is also nece-
ssary to keep in mind non-malignant causes that may point to other serious diseases.
This case report presents the patient with accidentally palpated abdominal resistance,
who was in diagnostic process for suspected malignancy. In this patient, the mass did
not have a malignant origin, it was a large hematoma, which was the first symptom of
previously unrecognized severe hemophilia A. Hemophilia is a rare congenital bleeding
disorder that accompanies the patient and his family throughout their life. In almost
one third of patients, this is a sporadic occurrence of the disease, and therefore a neo-
natologist or a pediatrician may encounter it in their praxis. In context of the possible
serious complications that this disease brings, it is the task of the attending pediatrician
to recognize the disease in time and transfer the patients to the specialist care.

Key words: abdominal mass, congenital coagulopathies, hemophilia A, pediatrics.

akutni lymfoblastickd leukemie se vyskytuje
Nadorova onemocnéni v détském véku  sincidenci pfiblizné 4 pfipady na 100000 déti
jsou vzacna. | nejcastéjsi détskd malignita — (1) —aje tedy fazena mezi tzv. vzacné (,orphan”)
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diagnézy. Jednim z typickych prvnich pfizna-
ki nékterych détskych nadord byvé hmatna
abdomindlni masa. Obvykle ji detekuji rodice
pfi manipulaci s ditétem nebo prakticky lékar
pfi preventivni prohlidce. Masa byva palpacné
nebolestiva a bolesti bficha byvaji zplsobené
nadorem nepfimo - napfiklad tlakem rozpina-
jici se tumordzni masy dochazi k poruse strevni
pasaze a bolestivé distenzi stfevnich klicek.
Bolestivé muze byt i napinani pouzdra jater ¢i
sleziny pfi infiltraci leukemii nebo lymfomem.
Makroskopicka nebo mikroskopicka hematurie
se muUze vyskytnout u nador( ledvin, které
byvaji fragilni a pfi vétsim tlaku — napfiklad po
padu ditéte na bfisko nebo nesetrné palpaci
pii 1ékaiském vysetieni, mize dojit k rupture
tumoru a obrazu nahlé piihody bfisni.

V détské onkologii se s bfisnimi nadory se-
tkdvame zejména u mladsich déti. Nej¢asté;si
nador novorozencu je sakrokokcygealni tera-
tom. U kojencli a batolat se vyskytuje prevaz-
né neuroblastom, méné ¢asto hepatoblastom.
Wilmslv nador nachazime zejména u batolat
a predskolnich déti. U starSich déti a adoles-
centu se setkdvame s lymfomy, sarkomy a u di-
vek s ovarialnimi nadory.

V ramci diferencialni diagnostiky je nutno
mit na paméti, Ze palpovatelna brisni masa
nemusi mit jenom maligni plvod. Snad kazdy
pediatr nahmatal skybala u ditéte s obstipaci,
palpovat miZeme bezoar Ci cizi téleso v travicim
traktu nebo pourazovy hematom bfisni stény.

Nemaligni plivod ale nevylucuje zavaz-
nou diagndézu. Napfiklad torze ovaria, absces
appendixu ¢i mekoniovy ileus vyzaduji okam-
zitou chirurgickou péci.

Nalez hmatné bfisni masy u ditéte je vzdy
dlvod k znepokojeni. Neprodlena diagnostika
by méla odhalit, zdali se jedna o nddorové ne-
bo jiné zdvazné onemocnéni, a umoznila tak
pacienta odeslat do péce prislusného specia-
listu. Osettujicimu |ékafi mlze v diagnostické
rozvaze pomoct diikladnd anamnéza a peclivé
klinické vysetfeni, které mnohokrat staci k roz-
liseni zavaznosti nalezu.

V nésledujici kazuistice je prezentovan
pfipad pacienta s ndhodné zjisténou bfisni
masou, ktery byl doSetfovan na détské onko-
logii pro podezieni na zhoubné onemocnéni.
Jak se ukazalo, u pacienta se nejednalo o na-
dor, ale patologicky utvar byl nésledkem jiné
zévazné diagnézy.

www.pediatriepropraxi.cz

NAHODNE ZJISTENA BRISNI MASA

Chlapec z 1. fyziologické gravidity naro-
zen jako donoseny, eutroficky novorozenec
cisafskym fezem pro nepostupujici porod
s normalni poporodni adaptaci. Pfi vstupni
prohlidce pediatrem byla nalezena inguinal-
ni retence levého varlete. Novorozeneckou
Zloutenku mél fyziologickou a vysledky vsech
screeningl bez patologie. Prospival, normalné
se psychomotoricky vyvijel a mél viechna po-
vinna oc¢kovani. V rodiné se zadnd onkologicka
onemocnéni v mladsim véku nevyskytovala,
matka matky trpéla na blize neuréenou poru-
chu srazlivosti krve.

Ve véku 11 mésicl ptichazi doposud zdra-
vy kojenec k Iékafi pro nékolik dn(i trvajici
oteklé a krvacejici dasné. Pfi peclivém pedi-
atrickém vysetteni byla kromé zminéného
nalezena podlouhld tuha masa velikosti cca
80x 15mm v pravé ¢asti bricha. Na doplné-
ném ultrazvuku se masa jevila jako solidni
tumor, vychazejici nejspise ze svall predni
stény bfisni. Pacient byl odeslan na Kliniku
détské onkologie k dalsimu dosetfeni. Kromé
hmatné btisni masy byly pfi vstupnim klinic-
kém vysetieni ndpadné zejména cetné kr-
vacivé projevy - rozsdhlé hematomy na dol-
nich koncetinéch, ale i v axildch a na bradé.
Vstupni krevni obraz ukazoval hodnotu he-
moglobinu (Hb) 106 g/, normochromni nor-
mocytérni erytrocyty 3,95x 10'/L, leukocyty
10,74 x10%/L, trombocyty 448 10°/L a nor-
malni diferencialni rozpocet. Biochemické
odbéry zahrnujici renalni funkce, iontogram,
jaterni enzymy i tumor markery jako laktatde-
hydrogenéza nebo neuronspecifickd enolaza
byly bez patologie, CRP 18 mg/I. Zarazejici byl
nalez extrémné prodlouzeného aktivovaného
parcidlniho tromboplastinového ¢asu (APTT)
>5 R pfi jinak normalni hodnoté protrombi-
nového ¢asu (PT) 1,12 R, antitrombinu 1l (ATIII)
130% a lehce zvysené hodnoté fibrinogenu
4,729/l a D-dimerd (DD) 1,58 mg/I. Byl pro-
veden kontrolni ultrazvuk bfisni rezistence,
kde byl ndlez popséan jako lehce nehomogen-
ni echogenni vietenovita formace velikosti
80x 15mm s nehodnotitelnou vaskularizaci,
nélez se radiologdim jevil spise jako hematom
po zakrvaceni do pochvy svalll pfedni sté-
ny bfisni, nez jako solidni tumor. Tento nélez
v korelaci s prodlouzenym APTT, elevovanymi
DD a hrani¢ni normochromni normocytarni
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anémii ukazoval na moznou vrozenou koagu-
lopatii. S timto podezienim byla cilené dopl-
néna aktivita faktord VIII (FVII), IX (FIX) a von
Wilebrandova faktoru (vWF). Hodnota aktivity
FVIIl byla 0,5 % pfi normalni hladiné FIX i vVWF,
coz odpovidalo diagnéze hemofilie A tézkého
stupné. Do Sesti hodin od pfijmu pacienta
a po konzultaci hematologa byla pacientovi
podéna prvni davka rekombinantniho faktoru
VIII. V dalsim pribéhu byl pacient ve stabilnim
stavu prelozen na pediatrické oddéleni, kde
byl nékolik dalsich dnli observovan z obavy
z pokracujiciho krvaceni. Pacient zde kromé
jiz podané faktorové lécby zahajil i |é¢bu ne-
faktorovou pfipravkem emicizumab. Na této
|é¢bé hematom postupné regredoval, pacient
nemél nové krvacivé projevy a nedochazelo
k dalsimu poklesu hemoglobinu. Bylo dopl-
néné genetické vysetieni s ndlezem kauzalni
patogennivarianty c.6148_6154dupCACATTA
v genu pro faktor VIII, potvrzujici diagnézu
hemofilie A. Po 6 dnech byl pacient propus-
tén do domaci péce. V soucasnosti chlapec
dochdzi na pravidelné na kontroly do specia-
lizované hematologické poradny pro pacienty
s hemofilii. Ve véku 18 mésicl byla po fadné
hematologické pfipravé provedena levostran-
nd orchidopexe, operac¢ni vykon probéhl bez
zvysenych krevnich ztrat ¢i jinych komplikaci.
Chlapec roste a prospiva, dalsi zdvazné krvaci-
vé projevy se u néj doposud nevyskytly.

Hemofilie se v prabéhu déjin proslavila
jako ,kralovskd nemoc” diky kralovné Viktorii,
kterd byla prenaseckou hemofilie B a svou
krvacivou poruchu predala svym potom-
kaim a diky politickym sriatkdm také mnoha
vyznamnym kralovskym rodindm po celé
Evropé. Nazev hemofilie je odvozen z feckych
+haima“, coz znamena ,krev” a ,philia“, coz
znamend naklonnost. Starobyly ndzev napo-
vidd podstaté onemocnéni — nachylnost ke
krvaceni.

Hemofilie jsou skupinou vzacnych one-
mocnéni, u nichz kvali vrozenému deficitu
koagula¢nich faktord dochazi ke zvysenému
sklonu ke krvaceni, u tézké formy onemocnéni
i tzv. spontannimu, tedy bez jasné anamné-
zy predchoziho Urazu. Nejcastéjsi lokalitou
postizenou krvacenim je pohybovy systém —
klouby a svaly, ale mohou se vyskytnouti jiné
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typy krvaceni véetné velmi zavaznych, jako je
napfiklad krvaceni do centralniho nervového
systému.

Rozlisujeme 2 typy hemofilie s gonozo-
malné recesivni dédi¢nosti - hemofilie A pfi
nedostatku koagula¢niho faktoru VIII (FVIII)
a hemofilie B pfi nedostatku faktoru IX (FIX).
Podle stupné aktivity chybéjiciho faktoru se
déli na lehkou, kdy je aktivita faktoru <40 %,
stfedni s aktivitou faktoru <5% a tézka, kdy
aktivita koagula¢niho faktoru klesa < 1% (2).
Osoby s aktivitou faktoru mezi 40 % a 50 % jiz
nesplnuji kritéria diagnozy hemofilie, nicmé-
né néktefi mGzou byt vice nachylni ke krva-
ceni. Tyka se to napfiklad zen - prenasecek
hemofilie, u kterych nezfidka klesa aktivita
koagula¢niho faktoru pod 50 %.

Castéji se vyskytuje hemofilie A s incidenci
1 na5000-10000 narozenych chlapct a tvofi
priblizné 80-85 % pacientl s hemofilii. S he-
mofilii B se narodi ro¢né jeden z 30-50000
chlapct (3). Oba typy onemocnéni se dédi
gonozomalné recesivné, kdy dochazi k alteraci
na genech F8 (pro FVIII) a F9 (pro FXI), které se
nachazi na chromozomu X. Postizeni pacienti
jsou muzi, zeny — pfenasecky mivaji hladiny
faktoru obvykle o néco nizsi nez bézna popu-
lace. Priblizné ve 30-35 % pfipadli se hemofilie
A vyskytne u pacienta s negativni rodinnou

anamnézou. V tomto pfipadé se jedna bud

o nové vzniklou mutaci, nebo je postizeni po
generace prenaseno pouze zenami, bez klinic-
kych projev onemocnéni u muza.

Klinicky obraz hemofilie A nebo B pfimo
zavisi na zbytkové aktivité koagula¢niho fakto-
ru. U pacientd s lehkou hemofilii se m{ze one-
mocnéni projevit az v pozdéjsim véku, kdyz po
Urazu i pfi operaci vyraznéji krvaceji. Pacienti
se stredné tézkou hemofilii krvaceji castéji
a néktefi z nich s vice vyjadienym fenotypem
muzou vyzadovat profylaktickou lécbu krva-
ceni. Pacienti s tézkou formou hemofilie, ktefi
nejsou sledovani od narozeni kvli rodinnému
vyskytu onemocnéni, obvykle prodélaji prv-
ni zavazné krvaceni do jednoho roku Zivota.
Muze se tak stat jiz pfi porodu — nekompliko-
vany vaginalni porod vétsinou tézky hemofilik
zvladne dobre, riziko intrakranialniho krvaceni
po pouziti porodniho instrumentdria jako jsou
klesté nebo vakuum extraktor je ale 10x vyssi
(5). V novorozeneckém obdobi se mizeme set-
kat s kefalhematomy a v nékterych kulturéch
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i se zavaznym krvacenim po cirkumcizi, ktera
muUze mit az fatalni nasledky (6). Ve véku kolem
jednoho roku Zivota, kdy se dité zacind vice
hybat, pfichazeji prvni Urazy spojené zejména
s typickym kloubnim krvacenim, ale ¢astd jsou
i krvaceni do svali a mékkych tkani. V tomto
véku se bézné projevi doposud nepoznana
tézkd hemofilie, jak tomu bylo i u pacienta
prezentovaného v kazuistice. Slizni¢ni krvace-
ni, napt. v dutiné Ustni ¢i epistaxe se mohou
vyskytovat, ale nejsou pro hemofilii zcela ty-
picka. Riziko krvaceni do muskuloskeletalniho
systému, centrdiniho nervového systému ci
gastrointestinalniho traktu provazi hemofilika
po cely zivot. Paradoxné, po malém fezném
poranéni ¢i po venepunkci neni pfitomno
nadmérné krvéceni, jelikoz se zde uplatriuje
pfednostné primarni hemostaza.

Z dlouhodobého hlediska miiZze u neade-
kvatné lécenych pacientl, zejména s tézkou
formou onemocnéni, dojit k rozvoji tzv. cilové-
ho kloubu (target joint), do kterého hemofilik
opakované krvaci i bez predchozi provokace
nebo jen po minimalni zatézi. Krvaceni do
cilového kloubu je definovano jako krvaceni
nastavajici minimalné 3x za 6 mésicud. Pokud
neni tento stav vcas feseny, postupné docha-
zi k rozvoji chronického zanétu, poskozeni
kloubni chrupavky, omezeni funkce kloubu
a v pokrocilém stadiu az k invalidizaci paci-
enta.

Pi klinickém podezieni na koagulopatii
je indikovéno provedeni krevnich odbérd,
kde u hemofilie nachazime vyznamné pro-
dlouzeni APTT pfi normalnim PT. Tento na-
lez je dGvodem k dalsimu dosetieni faktorQ
vnitfni cesty koagulace (FVIII, FIX, FXI, FXII)
a von Willebrandova faktoru. U hemofilie
A nachazime nizké hladiny FVIIl a normalni
hladiny ostatnich faktor(, u hemofilie B pak
analogicky snizenou hladinu FIX. K potvrzeni
diagnoézy se doplnuje genetické vysetieni.
Nalezend kauzalni varianta genu muze byt
poté pouzita k cilenému genetickému scree-
ningu pokrevnich pfibuznych.

V diferencialni diagnostice je zasadni
odlisit von Willebrandovu nemoc (vWD), coz
je nejcastéjsi vrozené krvacivé onemocnéni
s prevalenci 0,1 % az 2,2 % populace (7). vVWD
vznikd pfi poruse tvorby nebo funkce von
Willebradnova faktoru. RozliSujeme 3 typy
s rliznou zavaznosti, pficemz laboratorni nalez
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a pfiznaky podobné hemofilii vyvolava typ 3,
kdy vVWF téméf uplné chybi a dochazi i k vy-
znamnému snizeni hladin FVIII.

Muzeme se také setkat s takzvanou ziska-
nou hemofilii. Jde o stav, kdy se vytvofi auto-
protilatky proti srazecim faktordm, nejcastéji
FVIII (8). Nasledkem toho dochazi ke snizeni
aktivity koagulacnich faktor(i a nahlému roz-
voji krvaceni, které mdze byt mnohdy zavazné
a vyzaduje rychlou diagnostiku a adekvatni
terapii. Ziskana hemofilie se u déti vyskytu-
je naprosto vyjimecné, je béznégjsi u starsich
pacientd, ¢asto v souvislosti s autoimunitnimi
onemocnénimi nebo pii malignitach.

V sou¢asné dobé je Ié¢ba hemofilie v Ceské
republice koncentrovana do hemofilickych
center, kde je pacientovi k dispozici multio-
borova péce specialistll jako jsou hematolog,
genetik, ortoped, fyzioterapeut, psycholog,
stomatolog a dalsi. Terapie je zaméfend na pre-
venci krvacivych pfihod, a to jak rezimovymi
opatienimi, tak i medikamentdzné. Dulezita
je Setrnd manipulace s ditétem a dobra Ustni
hygiena od utlého véku, pozdéji je potieba
dbét na prevenci Uraz(, vyhybat se kontaktnim
sportdim a jinym rizikovym aktivitam. Prakticky
|ékar by mél pamatovat na adekvatni kompresi
po ockovani, idedlné s ndslednym ledovanim
rany. Pacienti jsou indikovani k o¢kovani dle
platného ockovaciho kalendare, preferuje se
subkutanni podani vakciny. U sledovanych ro-
din jsou porody matek-prenasecek provadé-
né v centrech komplexni péce pod dohledem
pouceného persondlu a s moznosti okamzité
konzultace hematologa. Rekreacni sportovani
ma pro hemofiliky fadu vyhod a je obecné
doporucovano. Zlepsuje silu, flexibilitu a sta-
bilitu kloub(, hustotu kosti, ma pfiznivy efekt
v prevenci obezity, ktera zvysuje kloubni z4téz.
Zaroven ma pozitivni efekt na psychiku. Sport
na profesionalni trovni neni pro pacienty s he-
mofilii vhodny.

Medikamentdzni 1é¢ba slouzi k preven-
ci krvacivych pfihod a s nimi spojenym sni-
zovanim kvality Zivota, hlavné v dasledku
kloubnich krvaceni. U pacientl s lehkou nebo
stfedné tézkou hemofilii je obvykle indikova-
na jen docasné, jako pfiprava pred invazivnimi
vykony nebo pfilécbé drazd. U pacientl s téz-
kym stupném hemofilie a u ¢asti pacientt se
stredni hemofilii a zavaznymi krvacenimi se

podava trvala profylaxe — pravidelné podavani
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koncentratd koagula¢nich faktort ¢i nefakto-
rovych 1ékd, bez ohledu na to, zda aktudlné
pacient krvaci, nebo ne. Profylaxe se u pacien-
th s tézkou hemofilii standardné zahajuje mezi
prvnim a druhym rokem zivota a nejpozdéji
po prvni zavazné krvacivé pfihodé.

V soucasnosti jsou k dispozici koncentraty
faktoru VIII ¢i 1X, ziskavané bud' zpracovanim
krevni plazmy darcl (plazmatické, nyni jiz
uzivané malo) ¢i rekombinantni, ziskdvané
ze specialné geneticky modifikovanych bu-
nécnych kultur (v soucasnosti ¢astéjsi). Tyto
faktorové preparaty ihned po podani vyrazné
zvysuji hladinu aktivity koagula¢niho faktoru
a hodi se kromé profylaxe i k zastavé aktivniho
krvaceni. Nevyhodou je intravendzni aplikace
a Casta frekvence podavani. U mnoha paci-
entd, zvlast u malych déti s insuficientnim
perifernim zilnim pfistupem, mize vést cas-
té podavani k nutnosti zavedeni centralniho
Zilniho katétru. Nyni je u déti v Ceské repub-
lice preferovano pouziti tzv. EHL (,extended
half-life”) preparatd - jednd se rekombinantni
pfipravky s prodlouzenym biologickym pol-
casem. Tyto preparaty mizou byt podava-
ny v delich ¢asovych intervalech, coz vede
k zlepseni spoluprace pacientl i k zlepseni
kvality jejich Zivota.

Historicky nejzavazné;jsi komplikaci lé¢-
by hemofilie byl pfenos onemocnéni jako
HIV a hepatitida B ¢i C virové neoSetfenymi
plazmatickymi koncentraty faktord, k némuz
dochézelo zejména v 70. a 80. letech 20. sto-
leti. Toto riziko je nyni v nasich podminkéch
vzhledem k povinnému protivirovému osetio-
vani koncentratt a dominantnimu pouzivani
rekombinantnich pfipravkd prakticky nulové,
posledni zaznamenany pienos se datuje do
prvni poloviny 90. let. V souc¢asnosti nejzavaz-
néjsi komplikaci Ié¢by faktorovymi koncent-
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