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Skratky

4PLC metoda Stvorparametrovej logistickej krivky

AAV adeno-associated virus

AD autozomalne dominantna dedi¢nost’

ADAMTSI13 metaloproteindza

APTT aktivovany parcialny tromboplastinovy cas

AR autozomalne recesivna dedi¢nost’

AVWS ziskany von Willebrandov syndrom

BMI index telesnej hmotnosti

cDNA komplementarna DNA

CNS centralny nervovy systém

CT closure time

Crispr-Cas9 Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats —
associated protein 9

DDAVP dezmopresin

DT-vWCh dostickovy typ vWCh

EAHAD Eurdpska asociacia pre hemofiliu a pribuzné poruchy

ECFC Endothelial Colony Forming Cells

ECMO mimotelova membranova oxygenacia krvi

ER endoplazmatické retikulum

F faktor

Flla trombin

FVIII:Ac aktivita FVIII

GnRH gonadotropin uvolfiujici hormon

GIT gastrointestinalny trakt

GP glykoprotein

HMW multiméry s vysokou molekulovou hmotnost'ou

HRP konjugovana chrenova peroxidaza

H,O, peroxid vodika

IL interleukin

1. V. intravendzne

MW multiméry so strednou molekulovou hmotnostou

ISTH Medzinarodna spolo¢nost’ pre trombozu a hemostazu

ISTH BAT ISTH Bleeding Assessment Tool

LMW multiméry s nizkou molekulovou hmotnostou

LVAD pristroj na podporu l'avej komory

mAb monoklonalna protilatka

MGUS monoklonalna gamapatia neistého vyznamu

MT multidisciplindrny tim

N norma

NGS sekvenovanie novej generacie

NHP normalna l'udské plazma

0O.D. optické hustota
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PPH

PRP
rFVIII
RIPA
RLU

s. C.

SDS

sm
TALENs
TMB

TTP

TxA

UL
VWD-PN
vWF
vWF:Ag
vWF:CBA
vWEF:GPIbR
vWF:PBA
vWF:RCo
vWEFpp
vWCh
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postpartalne krvacanie

plazma bohata na krvné dosticky
rekombinantny FVIII

ristocetinom indukovana agregacia trombocytov
relativna svetelna jednotka

subkutanne

dodecylsiran sodny

rozmazany vzor

Transcription Activator-Like Effector Nucleases
tetrametylbenzidin

tromboticka trombocytopenicka purpura
kyselina tranexamova

multiméry s extrémnou vel’kostou

The von Willebrand disease prophylaxis network
von Willebrandov faktor

antigén vWF

vizba kolagénu na vWF

aktivita ristocetinového kofaktora vWF s mikropartikulami
vidzba vWF na trombocyty

ristocetinovy kofaktor vVWF

propeptid vWF
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Uvod

V roku 1926, na odl'ahlom stostrovi Aland v Baltskom mori, zaznamenal finsky
lekar Erik Adolf von Willebrand mimoriadne zavazny a dovtedy nepoznany pripad
krvacavého ochorenia. Tymto objavom polozil zéklady rozpoznania novej vrodenej
poruchy zrazania krvi, ktora neskor dostala jeho meno — von Willebrandova choroba.
Od tejto udalosti uplynulo sto rokov a za ten ¢as sa poznatky o tejto chorobe dra-
maticky rozsirili. Dnes patri von Willebrandova choroba medzi naj¢astejsie vrodené
krvacavé poruchy, postihujice priblizne 1% svetovej populacie, pri¢om jej klinické
prejavy mozu byt vel'mi réznorodé — od 'ahkého krvacania az po zZivot ohrozujuce
krvacania.

Tento vynimoény mil'nik — 100. vyrocie objavu von Willebrandovej choroby — po-
nuka nielen prilezitost’ na reflexiu historického vyvoja medicinskeho poznania, ale aj
zhodnotenie pokroku v diagnostike, liecbe a kazdodennom Zivote pacientov s touto
poruchou. Od jednoduchého pozorovania u jednej rodiny cez objav von Willebran-
dovho faktora az po dnes$né sofistikované diagnostické, genetické testovanie a per-
sonalizovanu terapiu predstavuje tento pribeh jeden z najinSpirativnejSich vyvojov
v oblasti hematoldgie.

Vysokoskolska ucebnica prinasa pohl'ady na rozne aspekty choroby — od diagnos-
tickych pristupov, klinickych prejavov az po manazment liecby. Nezabudame ani
na historicky kontext a osobnost’ samotné¢ho Erika von Willebranda, ktorého vyni-
mocny pozorovaci talent a vedeckd zvedavost’ umoznili definovat’ dovtedy nepozna-
né ochorenie.
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