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Zkratky

4PLC metoda čtyřparametrové logistické křivky 
AAV adeno-associated virus 
AD autosomálně dominantní dědičnost
ADAMTS13  metaloproteináza
APTT aktivovaný parciální tromboplastinový čas 
AR autosomálně recesivní dědičnost
AvWS získaný von Willebrandův syndrom 
BMI index tělesné hmotnosti
cDNA  komplementární DNA 
CNS centrální nervový systém
CT closure time
Crispr-Cas9  clustered regularly interspaced short palindromic repeats-associated 

protein 9
DDAVP desmopresin 
DT-vWCh destičkový typ vWCh
EAHAD Evropská asociace pro hemofi lii a příbuzné choroby
ECFC  endothelial colony forming cells 
ECMO extrakorporální membránová oxygenace 
ER endoplazmatické retikulum
F faktor 
FIIa trombin
FVIII:Ac aktivita FVIII 
GnRH gonadotropin uvolňující hormon
GIT gastrointestinální trakt 
GP glykoprotein
HMW  multimery s vysokou molekulovou hmotností 
HRP křenová peroxidáza 
H2O2 peroxid vodíku
IL interleukin
i.v. intravenózní
IMW multimery se střední molekulovou hmotností
ISTH Mezinárodní společnost pro trombózu a hemostázu 
ISTH BAT ISTH Bleeding Assessment Tool 
LMW  multimery s nízkou molekulovou hmotností 
LVAD levokomorová srdeční podpora
mAb monoklonální protilátka
MGUS monoklonální gamapatie nejistého významu
MT multidisciplinární tým 
N norma 
NGS sekvenování nové generace 
NHP normální lidská plazma
O.D. optická hustota
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PPH poporodní krvácení 
PRP plazma bohatá na krevní destičky 
rFVIII rekombinantní FVIII 
RIPA ristocetinem indukovaná agregace trombocytů
RLU relativní světelná jednotka
s.c. subkutánní 
SDS dodecylsíran sodný
sm rozmazaný vzor
TALENs transcription activator-like eff ector nucleases
TMB tetrametylbenzidin 
TTP trombotická trombocytopenická purpura 
TxA kyselina tranexamová
UL ultravelké multimery
VWD-PN von Willebrand disease prophylaxis network 
vWF von Willebrandův faktor
vWF:Ag antigen vWF
vWF:CBA vazba kolagenu na vWF 
vWF:GPIbR ristocetin kofaktorová aktivita vWF s mikropartikulemi 
vWF:PBA vazba vWF na trombocyty
vWF:RCo ristocetinový kofaktor vWF
vWFpp propeptid vWF
vWCh von Willebrandova choroba
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Poděkování

V úvodu bych rád vyjádřil upřímné poděkování všem, kteří mě při vzniku této knihy 
podporovali. Osobní poděkování patří mé rodině – za jejich neustálou lásku, porozu-
mění, trpělivost a podporu po celou dobu psaní knihy. Bez jejich povzbuzování, které 
bylo pro mě nenahraditelné, bych nemohl knihu úspěšně dokončit.

Při příležitosti 100. výročí prvního popisu von Willebrandovy choroby si s poko-
rou uvědomujeme, jak dlouhý a náročný kus cesty medicína urazila v porozumění, 
diagnostice a léčbě tohoto dědičného krvácivého onemocnění. Pokrok, kterého jsme 
dosáhli, je výsledkem stoleté vytrvalé práce a odhodlání jednotlivců – lékařů, vý-
zkumníků, zdravotnického personálu, pacientů a jejich rodin – jako i podpory ze 
strany odborných a veřejných institucí. Upřímně děkuji všem, kteří svojí prací, zku-
šenostmi a ochotou přispěli k tomu, aby péče o pacienty s von Willebrandovou cho-
robou dosáhla dnešní úrovně.

Dále bych chtěl poděkovat všem spoluautorům, již se aktivně podíleli na pří-
pravě této vysokoškolské učebnice. Za autorský kolektiv patří zvláštní poděková-
ní: prof. MUDr. Jánu Staškovi, PhD., doc. Ing. Ingrid Škorňové, PhD., MUDr. 
Monice Brunclíkové, PhD., MUDr. Miroslave Drotárové, PhD., MUDr. Kristíne 
Márii Belákové a MUDr. Vanese Chudjakové, kteří svými odbornými příspěvky 
významně přispěli k této knize.

Na závěr bych rád poděkoval slovenským a českým zastoupením společností CSL 
Behring, Takeda a Octapharma za fi nanční podporu.

Tato kniha je určena jako učební text studentům lékařských a zdravotnických fa-
kult a dále pedagogům, lékařům a všem odborníkům, kteří se zajímají o nejčastější 
vrozenou krvácivou poruchu hemostázy. 

Věřím, že tato kniha úspěšně naplní svůj odborný i didaktický cíl a čtenáři v ní na-
leznou nové poznatky z oblasti diagnostiky a managementu léčby von Willebrandovy 
choroby. 

Tomáš Šimurda
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Von Willebrandova choroba

Úvod

V roce 1926 zaznamenal fi nský lékař Erik Adolf von Willebrand na odlehlém souostro-
ví Ålandy v Baltském moři mimořádně závažný a dosud neznámý případ krvácivého 
onemocnění. Tímto objevem položil základy pro rozpoznání nové vrozené poruchy 
srážení krve, která později dostala jeho jméno – von Willebrandova choroba. Od po-
psané události uplynulo 100 let a za tu dobu poznatků o této nemoci výrazně přibylo. 
Dnes je von Willebrandova choroba jednou z nejčastějších vrozených krvácivých 
poruch; postihuje přibližně 1 % světové populace a její klinické projevy mohou být 
velmi různorodé, od mírného krvácení až po život ohrožující.

Tento výjimečný milník – 100. výročí objevu von Willebrandovy choroby – nabízí 
příležitost nejen k refl exi historického vývoje lékařských poznatků, ale také zhodno-
cení pokroku v diagnostice, léčbě a každodenním životě pacientů s tímto onemocně-
ním. Od prostého pozorování v jedné rodině přes objev von Willebrandova faktoru 
(vWF) až po dnešní sofi stikovanou diagnostiku, genetické testování a personalizova-
nou léčbu představuje tento příběh jeden z nejinspirativnějších v oblasti hematologie.

Tato vysokoškolská učebnice poskytuje vhled do různých aspektů daného one-
mocnění – od diagnostických přístupů přes klinické projevy až po management léčby. 
Nezapomíná ani na historické souvislosti a osobnost samotného Erika von Willebranda, 
kterému výjimečný pozorovací talent a vědecká zvídavost umožnily defi novat dosud 
neznámé onemocnění.
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