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WSTEP

Hemofilia jest skazg krwotoczng znang od tysiecy lat. Ciezka postac
choroby dotyka prawie wytacznie mezczyzn, jednak w ostatnich latach
w srodowisku zwigzanym z hemofilig coraz czesciej dostrzega sie prob-
lemy, ktérych doswiadczajg kobiety ,przenoszace” wadliwy gen.

U mezczyzn z poziomem czynnika krzepnigcia miedzy 5% a 40% normy,
tradycyjnie rozpoznawano tagodng posta¢ hemofilii, natomiast kobiety
okreslano jedynie mianem ,nosicielek” genu. Okreslenia tego nie uzywa
sie w stosunku do mezczyzn, chociaz i oni ,przenoszg” wadliwy gen.
U niektérych nosicielek obserwowano takie same objawy krwotoczne jak
u mezczyzn z fagodng postacig hemofilii (na przyktad krwawienia poope-
racyjne lub krwawienia po urazach), jednak nie zawsze dostrzegano, ze
sg one skutkiem niskiego poziomu czynnika krzepniecia. Dzisiaj wiedza
o tym, ze kobiety moga cierpie¢ na tagodng posta¢ hemofilii, jest coraz
powszechniejsza. Ostatnie badania wykazaty, ze nawet przy poziomie
czynnika krzepniecia wynoszacym az 60% kobiety mogg cierpie¢ z powo-
du wydtuzonych krwawien (nie tylko ginekologicznych i poporodowych).
Wiekszos¢ nosicielek hemofilii nie doswiadcza powaznych krwawien, ale
az 57% z nich ma problemy ginekologiczne. Nasilenie miesigczek moze
by¢ rézne, od umiarkowanego do bardzo duzego. Niektore kobiety nie
wiedza, ze obfite (tzw. krwotoczne) miesigczki moga mie¢ zwigzek z fak-
tem, ze sg nosicielkami hemofilii, i ze mogg zwrdéci¢ sie po pomoc do
lekarza z osrodka leczenia hemofilii.

Niniejsza publikacja powstata w odpowiedzi na potrzeby wyrazone przez
kota kobiet utworzone przy Kanadyjskim Stowarzyszeniu Chorych na
Hemofilie. Ponad 75 nosicielek hemofilii A i B wypehito szczegdtowe
ankiety. Publikacja Wszystko o nosicielkach... jest efektem wspdlnego
wysitku wielodyscyplinarnego zespotu ztozonego z hematologa, pieleg-
niarki koordynujgcej, pracownika socjalnego, psychologa, doradcy gene-
tycznego, lekarza medycyny naturalnej, nosicielek hemofilii oraz cztonkow
rodzin oséb chorych na hemofilie A i B.

Kanadyjskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofilie ma nadzieje, ze ta
ksigzka pomoze dziewczetom i kobietom, ktére sg nosicielkami hemofilii,
znalez¢ odpowiedzi na nurtujgce je pytania. Naszym celem byto zapew-
nienie im wsparcia i dostarczenie niezbednych informacji, aby tatwiej
mogty zaakceptowac fakt, ze skaza krwotoczna moze wywrze¢ wptyw na
ich zdrowie i codzienne zycie.






ROZDZIAL

Ogolne informacje o hemofilii

W tym rozdziale mozna znalez¢ podstawowe informacje na temat
hemofilii, miedzy innymi:

®@ ©@ ©

©@ ©@ © @ ©

)

kto choruje na hemofilie,

ile 0os6b choruje na hemofilie,

objawy hemofilii,

rodzaje i postacie hemofilii,

inne skazy krwotoczne,

proces krzepniecia krwi,

sposoby leczenia hemofilii,

powiktania hemofilii,

dtugosc¢ zycia osob chorych na hemofilie,
przyszto$é leczenia hemofilii.
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HEMOFILIAAIB

Stowo hemofilia wywodzi sie z dwoch greckich wyrazéw: haima, ozna-
czajgcego krew, i philia, oznaczajacego sktonnos¢.

Krew osoby chorej na hemofilie nie krzepnie prawidtowo. Osoba taka nie
krwawi silniej ani szybciej niz inni ludzie, jednak krwawienia trwajg u niej
diuzej. Takie krwawienia czesto nazywa sie krwotokami.

W krwi osoby chorej brakuje biatka potrzebnego w procesie krzepniecia.
U niektdrych chorych mamy do czynienia z niedoborem biatka zwanego
czynnikiem VIII (globuliny antyhemofilowej). Cierpig oni na hemofilie A.
Innym brakuje biatka zwanego czynnikiem IX (czynnika Christmasa) — sg
wowczas chorzy na hemofilie B.

Wokot hemofilii powstato wiele mitow. Czesto uwaza sie, ze osoba
chora na hemofilie moze wykrwawi¢ sie z powodu niewielkiego ska-
leczenia. Nie jest to prawda. W rzeczywistosci rany zewnetrzne nie
sq zazwyczaj na tyle powazne, aby stanowity jakiekolwiek zagroze-
nie. Zdecydowanie powazniejsze konsekwencje majg krwawienia wew-
netrzne, wystepujgce w stawach, zwlaszcza kolanowych, skokowych
i tokciowych, a takze w tkankach miekkich i miesniach. Gdy dochodzi do
krwawien w tak istotnych organach — jak chociazby mézg — zycie
chorego jest bezposrednio zagrozone. U kobiet z obnizonym poziomem
czynnika VIl lub IX, najczestszym objawem sg obfite i przedtuzajgce sie
krwawienia miesigczkowe.

OSOBY DOTKNIETE HEMOFILIA

Hemofilia wystepuje na catym swiecie. Chorujg na nig ludzie wszystkich
ras, niezaleznie od koloru skory i przynaleznosci do grupy etniczne;.

Najciezsze postacie hemofilii dotykajg prawie wytacznie mezczyzn. Rzad-
ko wystepuja u kobiet (patrz rozdziat 3. Dziedziczenie hemofilii), jednak
wiele kobiet bedacych nosicielkami hemofilii, ma objawy tagodnej postaci
tej choroby. Pracownicy stuzby zdrowia i same kobiety dopiero od nie-
dawna majg sSwiadomos¢, ze nosicielki mogg mie¢ problemy krwotoczne,
ktore nie pozostajg bez wptywu na jakos¢ ich zycia.
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ROZDZIAL 1. Ogélne informacje o hemofilii

Hemofilia jest chorobg dziedziczng wystepujaca od urodzenia i trwajaca 1
przez cate zycie. Ciezka posta¢ hemofilii jest czesto rozpoznawana juz

w pierwszym roku zycia, zazwyczaj w chwili, gdy dziecko zaczyna aktyw-

nos¢ ruchowg. Medycyna nie zna jeszcze sposobu catkowitego wyle-
czenia tej wady genetycznej.

LICZBA OSOB DOTKNIETYCH HEMOFILIA

Hemofilia A i B wystepujg stosunkowo rzadko. W Kanadzie jeden na
10 000 mezczyzn choruje na hemofilie A, podczas gdy hemofilia B dotyka
jednego na 35 000 mezczyzn. Obliczono, ze w Polsce czestos¢ hemofilii
A wynosi 1:14 300 mieszkancéw, hemofilii B 1:87 000 mieszkancow.

Przewazajaca wiekszos¢ (90-95%) matek osob chorych na hemofilie
jest nosicielkami. Ogdlna liczba nosicielek nie jest jednak znana.

Mniej wiecej jedna trzecia przypadkéw hemofilii jest wynikiem nowych
mutacji genetycznych. W pozostatych dwéch trzecich choroba wystepo-
wata w rodzinie (wigcej informacji mozna znalez¢ w rozdziale 3. Dzie-
dziczenie hemofilii).

OBJAWY HEMOFILII

Typowymi objawami hemofilii sa;

wylewy do stawow (do najczesciej wystepujacych nalezg wylewy: do
stawow kolanowych, tokciowych, skokowych, barkowych, biodrowych,
nadgarstkow),

wylewy do tkanek miekkich i mieéni (do migsnia biodrowo-ledzwio-
wego w okolicy biodra, do tydki, przedramienia, ramienia, do sciegna
Achillesa, posladkow),

krwawienia z jamy ustnej z powodu skaleczenia, przygryzienia jezyka
lub wybicia zeba (czesto zdarzajg sie u dzieci),

krew w moczu (krwiomocz),

powierzchniowe siniaki,

nadmierne krwawienia po urazie lub operac;ji.

Objawy réznig sie w zaleznosci od stopnia nasilenia choroby.
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U ponad potowy (ok. 57%) kobiet bedacych nosicielkami hemofilii A i B
wystepujg obfite i diugotrwate krwawienia menstruacyjne, zwane krwo-
tocznymi miesigczkami. U 10-20% nosicielek moze dochodzi¢ do nad-
miernych krwawien po urazie lub operacji. Podobna liczba nosicielek
doswiadcza krwotokéw po porodach.

POSTACIE HEMOFILII

Hemofilie Ai B mozna podzieli¢ na trzy stopnie ciezko$ci (patrz tabela 1.).

Tabela 1. Klasyfikacja hemofilii

Posta¢ hemofilii | Poziom czynnika VIII lub IX we krwi*
Ciezka Mniej niz 1% normy

Umiarkowana 1-5% normy

tagodna 5-40% normy

* Aktywno$c czynnika Krzepniecia u 0sob bez hemofilii waha sie miedzy 50% a 150% nor-
my. Mierzy sie ja w jednostkach na mililitr (j/ml). Aktywno$¢ wynoszaca 100 j/ml czynnika
VIll oznacza poziom réwny 100% normy.

Osoby chore na ciezkag posta¢ hemofilii majg mniej niz 1% prawidtowego
poziomu czynnika VIII lub IX we krwi. Bez leczenia profilaktycznego
moga mie¢ krwawienia kilka razy w miesigcu. W przypadku ciezkiej
posta¢ hemofilii czesto nie mozna jednoznacznie okresli¢ przyczyny
krwawienia. Takie krwawienia okresla sie jako samoistne.

Osoby z umiarkowang postacig hemofilii (1-5% normalnego poziomu
czynnika VIl lub IX we krwi) zazwyczaj krwawig rzadziej. Krwawienia sg
na ogoét wynikiem niewielkich urazow, takich jak kontuzje sportowe.
Jednak niektérzy chorzy na umiarkowang posta¢ hemofilii, szczegdlnie
ci, u ktérych poziom czynnika VIII lub IX wynosi 2% lub mniej, moga
doswiadczaé czestych krwawien samoistnych, tak jak chorzy na ciezkg
postac¢ hemofilii.
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Osoby chore na tagodng posta¢ choroby (5—40% normalnego poziomu)
maja mniej krwawien. Niejednokrotnie przez dtugi czas sg nieSwiadome
swojej choroby. Dowiadujg sie o niej w przypadku operacji, usuniecia
zeba, czy powaznego urazu. W przypadku tych oséb problemem jest
brak umiejetnosci radzenia sobie z krwawieniami (w zwigzku z ich rzad-
kim wystepowaniem), a zbyt pézne udzielenie pomocy medycznej moze
mie¢ powazne konsekwencje.

Kobiety bedace nosicielkami hemofilii moga cierpie¢ z powodu obfitych
krwawien miesiecznych. Ostatnie badania wykazaty, ze nosicielki mogq
mie¢ zwiekszong tendencje do krwawien, nawet jesli poziom czynnika
jest u nich zblizony do prawidtowego (40—-60% normy). Z tego powodu
nosicielki hemofilii rowniez powinny pozostawaé pod opieka osrodka
leczenia chorych na hemofilie.

INNE SKAZY KRWOTOCZNE

Inne dziedziczne skazy krwotoczne dotyczg zaréwno mezczyzn, jak
i kobiet. Najczestsza z nich to choroba von Willebranda. Uwaza sie, ze
odpowiedzialny za nig gen wystepuje u 1/100—1/1000 osoéb, w zaleznosci
od badanej populacji. Szacuje sie, ze 10% oséb przenoszacych wadliwy
gen czynnika von Willebranda moze mie¢ problemy krwotoczne o roz-
nym nasileniu (od tagodnych po ciezkie).

Niedobory czynnikéw I, 11, V, VII, X, XI'i Xlll sg znacznie rzadsze.

Nieprawidiowe krwawienia sg spowodowane réwniez zaburzeniami
funkcji ptytek. Dziedziczne zaburzenia funkcji ptytek sg bardzo rzadkie,
jednak ze wzgledu na fakt, ze wiekszo$¢ osob z tymi schorzeniami ma
bardzo fagodne objawy, duza cze$¢ przypadkéw pozostaje nieroz-
poznana.

Wiecej informacji na temat skaz krwotocznych mozna znalez¢ na stronie
Polskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie lub w ksigzce ,Skazy
krwotoczne” autorstwa profesora Jerzego Windygi.
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KRZEPNIECIE KRWI

Krew jest rozprowadzana po catym organizmie przez sie¢ naczyn krwio-
nosnych: tetnic, zyt i naczyn wtosowatych. Gdy tkanki ulegng zranieniu,
uszkodzenie $ciany naczynia krwionosnego moze spowodowaé wyciek
krwi. Naczynie moze ulec uszkodzeniu tuz pod powierzchnig skory, jak
ma to miejsce w skaleczeniu. Moze tez zosta¢ naruszone gtebiej w ciele,
powodujac siniak lub krwawienie wewnetrzne.

Krzepniecie jest ztozonym procesem, Etap 1.

ktéry sprawia, ze uszkodzone naczynia
krwionosne przestajg krwawi¢. W miej-
scu zranienia od razu gromadzg sie
elementy krwi, ktére tworza w ranie
czop, a nastepnie wspotpracujac ze

sobg, formujg trwaty skrzep. Tworze- S
nie tego skrzepu sktada sie z kilku
etapéw (patrz rysunek 1.): Etap 2.

Etap 1.: Naczynie krwiono$ne zwe-
za sie, zeby zwolni¢ naptyw krwi
do zranionego obszaru (nastepuje
tzw. skurcz naczynia).

Etap 2.: Jako pierwsze w miejscu
uszkodzenia pojawiajg sie ptytki

krwi. Sg to bardzo mate elementy Etap 3.
wchodzace w skiad krazacej krwi, @ @
o $rednicy mniejszej niz 0,001 mi- OgOOO *oe

limetra. Zazwyczaj w milimetrze

szesciennym krwi jest od 150 do

400 tysiecy ptytek. Ptytki odgrywajg

wazng role w zatrzymywaniu krwa-

wienia, poniewaz przytaczajac sie Etap 4.
do uszkodzonej $ciany naczynia,

rozpoczynajg proces naprawy usz-

kodzen. Fachowa nazwa tego zja-

wiska to adhezja ptytek.

Etap 3.: Plytki wysytajg sygnaty che-
miczne wzywajgce ha pomoc inne Rysunek 1.

12
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ptytki oraz czynniki krzepniecia, takie jak czynnik von Willebranda. Wy-
dzielajg tez substancje aktywujace inne znajdujgce sie w poblizu ptytki,
ktore nastepnie sklejajg sie ze sobg w miejscu uszkodzenia, tworzac
czop ptytkowy. Ten proces nazywamy agregacjq ptytek.

Etap 4.: Na powierzchni uaktywnionych ptytek zachodzi kolejny etap
krzepniecia krwi. Czynniki krzepniecia, ktore sg niewielkimi biatkami
osocza, wspoétdziatajg ze sobg, aby powstat nierozpuszczalny tan-
cuch” zwany fibryng. Wtdkna fibryny taczqg sie ze soba, tworzac siatke
oplatajaca ptytki, ktéra nie pozwala, aby zostaty one wyptukane przez
strumien przeptywajacej krwi. Te biatka (czynniki: I, II, V, VII, VIII, IX, X,
XI'i Xlll) sg kolejno uaktywniane w reakcji tancuchowej (jak domino).
Proces ten nazywa sie kaskada krzepniecia (patrz rysunek 2.).

Czynniki krzepniecia

— T
T [ —
Czynnik XIl ——¢T5[ o 0| |9 9| |0 00 FD> q
Czynnik X o ¢ 00 - T
. 0 oof [©09] 0 00 T
G 1 Tt [0, [0 —| —
zynn!k VIl Sl e 7|0 0 00 —
Czynnik X m oo |6 0 D -
Protrombina - il ﬁ
Fib — >
ibrynogen >

Prawidlowa kaskada krzepniecia

Siec fibrynowa
i czop ptytkowy »
w uszkodzonym naczyniu

Rysunek 2.
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KRZEPNIECIE KRWIU CHOREGO NAHEMOFILIE

Gdy jedno z biatek, na przyktad czynnik VIII, jest nieobecne lub wystepuje
w mniejszych ilosciach, reakcja tahcuchowa zostaje przerwana. Krzep-
niecie nie zachodzi lub jest duzo wolniejsze niz w warunkach prawidto-
wych. Ptytki zgromadzone w miejscu uszkodzenia nie sg stabilizowane
przez fibryne i nie powstaje trwaty skrzep. Skrzep jest ,miekki” i tatwo
ulega oderwaniu. Bez leczenia krwawienie moze trwaé¢ wiele dni, a cza-
sem tygodni, i w wielu wypadkach nawraca (patrz rysunek 3.).

Wadliwa kaskada krzepniecia
— ]

=

O O|O0OO
O O |JooOo

L

Hemofilia B
(brak lub niedobor
czynnika IX) Hemofilia A

(brak lub niedobér

czynnika VIll) Uszkodzenie $ciany naczynia

Rysunek 3.

LECZENIE HEMOFILII

Dostepne obecnie metody leczenia hemofilii A i B sg na ogot bardzo
skuteczne.

Terapia czynnikami krzepniecia

Podstawowym sposobem leczenia ciezkich postaci hemofilii jest podawa-
nie czynnikow krzepniecia. Metoda ta polega na dozylnym wstrzyknieciu
tego czynnika krzepniecia, ktérego brakuje we krwi osoby chorej na
hemofilie. Jest to postepowanie bezpieczne, ktére skutecznie zatrzymuje
krwawienie. Czynniki krzepniecia mozna takze podawa¢ zapobiegawczo,
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dla unikniecia ewentualnych krwawien. Okreslamy to mianem profilaktyki. 1
W trakcie leczenia profilaktycznego, wstrzyknie¢ dokonuje sie jeden, dwa
lub trzy razy w tygodniu.

Rodzice uczg sie samodzielnego wykonywania wstrzyknie¢ czesto juz
wtedy, gdy ich dziecko jest jeszcze niemowleciem. Gdy opanujg te
technike, mogg zapewni¢ swojemu dziecku opieke w domu i unikng¢
czestych wizyt w szpitalu.

Nierzadko same dzieci chore na hemofilie uczg sie podawania za-
strzykow. Niektore opanowujg te umiejetnosé¢ juz w wieku osmiu lat.

W przypadku krwawieh u oséb z umiarkowang lub fagodng hemofilig nie

zawsze konieczne jest podawanie koncentratow czynnikow krzepniecia.
W wielu przypadkach mozna stosowac inne formy leczenia.

Octan desmopresyny (przy niedoborze czynnika VIIl)

Octan desmopresyny, zwany réwniez DDAVP, jest lekiem syntetycznym
(nie jest wytwarzany z krwi), ktéry pomaga wiekszosci pacjentow z tagod-
na postacig hemofilii A. DDAVP powoduje zwiekszenie ilosci czynnika
von Willebranda oraz czynnika VIII we krwi pacjenta.

Desmopresyna moze by¢ podawana na kilka sposobow:

dozylnie,

podskérnie,

donosowo — lek wdycha sie przez nos, uzywajac inhalatora, w taki sam
sposob, jak przyjmujg leki chorzy na astme.

Desmopresyna moze potroi¢ poziom czynnika VIl w krwiobiegu. W re-

zultacie pacjent z fagodng hemofilig moze podnies¢ swoj poziom czyn-

nika VIII wystarczajaco wysoko, aby powstrzymac krwawienie.

Leki antyfibrynolityczne (przy niedoborze czynnika VIl i IX)

Kolejnym pomocnym lekiem jest kwas traneksamowy, ktory ma dziatanie an-
tyfibrynolityczne (w Polsce preparat Exacyl, w Kanadzie Cyklokapron, TA).

Srodek ten dziata poprzez wzmocnienie tworzacych sie skrzepéw krwi.
Zapobiega niszczeniu lub odrywaniu sie skrzepdéw i w ten sposéb pozwa-
la unikng¢ ponownego krwawienia. Kwas traneksamowy jest szczegdlnie
uzyteczny przy krwawieniach z jamy ustnej (z dzigset, zebdw, jezyka),
krwotokach z nosa i nadmiernych krwawieniach miesigczkowych.
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POWIKLANIA HEMOFILII

Inhibitory

Jednym z najpowazniejszych powiktan leczenia hemofilii jest wytworzenie
inhibitora czynnika krzepniecia. Uktad odpornosciowy niektérych chorych na
hemofilie reaguje na wstrzykniety koncentrat czynnika krzepniecia, traktujac
go jak substancje obca. Walczy z napastnikiem, produkujac przeciwciata —
naturalne substancje chemiczne, ktore krazg w krwi. Przeciwciata eliminujg,
wstrzykniety koncentrat czynnika, nie pozwalajac mu dziata¢ i powstrzy-
mywac krwawien. Takie przeciwciata nazywamy inhibitorami.

Inhibitory powstajg u:

15-35% o0s6b z ciezkg postacig hemofilii A (niedobdr czynnika VIII),
1-2% o0s6b z tagodnag lub umiarkowang postacig hemofilii A,

1-3% 0s6b z ciezkg postacig hemofilii B (niedobdr czynnika 1X),
mniej niz 1% osob z tagodng lub umiarkowang postacig hemofilii B.

Wiemy juz, Zze na wieksze ryzyko inhibitora narazeni sg ci chorzy, u kt6-
rych w rodzinie juz wczesniej pojawit sie inhibitor. Uwaza sie réwniez, ze
podwyzszone ryzyko dotyczy osob z okreslonymi mutacjami genetyczny-
mi oraz nalezacych do pewnych grup etnicznych (zwtaszcza Afrykanow).

U niektdrych chorych inhibitory zanikajg samoistnie i wowczas leczenie czyn-
nikami krzepniecia staje sie znodw w petni skuteczne. W innych przypadkach
stosuje sie specjalng terapie polegajacq na podawaniu duzych ilosci czynnika
krzepniecia przez wiele miesiecy lub nawet lat, aby przyzwyczai¢ organizm do
tego biatka (uzyska¢ tzw. stan tolerancji immunologicznej) i przezwyciezy¢
inhibitor. Jesli te metody nie skutkujg, dostepne sg alternatywne leki (tzw.
preparaty omijajace inhibitor), jednak sg one czesto mniej skuteczne niz
koncentraty czynnika VIl i IX, uzywane u oséb bez inhibitora.

Zwyrodnienie stawow

Wielu dorostych z ciezkg postacig hemofilii ma trwale uszkodzony jeden
lub wiecej stawdéw. Gdy byli dzie¢mi, leczenie byto mniej zaawansowane
i krwawienia do stawow nie byty wiasciwie leczone. Zwyrodnienie stawow
doprowadzito do zmniejszenia ruchomosci konczyn, zaniku lub ostabie-
nia miesni, bélu oraz ograniczenia mozliwo$ci poruszania sie.
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Obecnie wiekszos$¢ dzieci chorych na hemofilie w Kanadzie ma zdrowe
lub tylko nieznacznie uszkodzone stawy. Regularna terapia czynnikami
krzepniecia (profilaktyka), rozpoczynana zwykle w bardzo mtodym wie-
ku, zapobiega krwawieniom, zwiekszajgc szanse na osiggniecie wieku
dorostego bez uszkodzen stawdw.

Uszkodzenie stawéw jest spowodowane powtarzajacymi sie wylewami
do jamy stawowej. W niektérych przypadkach proces zwyrodnienia sta-
wOwW moze rozpoczgg sie juz po jednym wiekszym krwawieniu do stawu.
Najczesciej jednak uszkodzenie stawu jest wynikiem wielu wylewow
w ciggu kilku lat. Z tego powodu wylewy do stawdw trzeba leczy¢ na-
tychmiast, aby jak najszybciej zatrzymac krwawienie.

Niektore stawy sa bardziej narazone na wylewy niz inne. Najcze$ciej
krwawienia wystepujg w stawach kolanowych, skokowych i tokciowych.
Sa to stawy zawiasowe, podatne na urazy boczne.

Takie stawy, jak barkowy, czy biodrowy sg stawami panewkowymi. Sg
dobrze chronione przez duze miesnie i umozliwiajg ruch w wielu kierun-
kach przy niewielkim ryzyku urazu.

Badania wykazaly, ze zwyrodnienia stawéw mogg powstawaé réwniez
u 0so6b z tagodnag postacig hemofilii. Dotyczy to tez nosicielek hemofilii.

Powiktania ginekologiczne

Kobiety bedace nosicielkami i cierpigce z powodu objawoéw tagodnej
hemofilii mogg mie¢ powiktania ginekologiczne. Najbardziej typowe sg
nadmierne krwawienia miesigczkowe (patrz rozdziat 4. Nosicielki hemo-
filii z objawami skazy krwotoczney).

Zakazenia przenoszone przez krew

Najpowazniejszymi zagrozeniami w hemofilii w latach siedemdziesiatych
i osiemdziesigtych XX wieku byly zakazenia przenoszone wraz z krwig.
Wielu chorych na hemofilie w Kanadzie i na catym Swiecie zostato
zarazonych wirusem HIV (wirusem ludzkiego niedoboru odpornosci) i/lub
wirusowym zapaleniem watroby typu C. Wirusy te dostawaty sie do
produktéw krwiopochodnych z krwi zakazonych dawcéw. Chorzy na
hemofilie zarazali sie przez osocze stosowane w leczeniu krwawien oraz
wytwarzane z osocza krioprecypitat i koncentraty czynnikow krzepnigcia.
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Zdarzenia te byly dramatem dla chorych, ich rodzin, jak réwniez dla
Srodowiska medycznego zwigzanego z leczeniem hemofilii. Produkty lecz-
nicze, ktére miaty zapewni¢ chorym niemal normalne zycie, wywotywaty
powazne choroby, a w wielu wypadkach doprowadzity do $mierci.

Ta tragedia spowodowata zmiany w sposobie wytwarzania produktéw
krwiopochodnych.

Koncentraty czynnikow krzepniecia wytwarzane z osocza

Poczgwszy od roku 1985 zaczeto opracowywac nowe metody pobie-
rania i przetwarzania krwi, tak, aby koncentraty czynnikéw krzepniecia
wytwarzane z osocza staty sie bezpieczniejsze.

Dzieki temu po roku 1986 zaden chory na hemofilie w Kanadzie nie
zostat zakazony wirusem HIV przez koncentraty czynnikéw krzep-
niecia wytwarzane z osocza, a po roku 1990 réwniez wirusowym
zapaleniem watroby typu C.

Koncentraty rekombinowanych czynnikow krzepniecia

W latach dziewiec¢dziesigtych wprowadzono do leczenia hemofilii A i B
koncentraty rekombinowanych czynnikéw krzepniecia, stworzone przy
uzyciu biotechnologii. Koncentraty rekombinowanego czynnika VIII i IX
nie zawierajg prawie zadnych biatek ludzkich ani zwierzecych. Uwa-
zane sg za bardzo bezpieczne.

DLUGOSC ZYCIA OSOB
CHORYCH NA HEMOFILIE

Dzieci urodzone z hemofilig cieszg sie dzis w Kanadzie zdrowym i aktyw-
nym zyciem. Diugosé trwania ich zycia jest porownywalna z resztg
populacji. Mogg pracowacé, zaktadaé rodziny i mie¢ wtasne dzieci.

PRZYSZtOSC LECZENIA HEMOFILII

Nalezy pamietaé, ze obecne metody leczenia hemofilii sg bardzo sku-
teczne i bezpieczne. Postep, jaki nastgpit w leczeniu tej choroby w ciggu
ostatnich piecdziesieciu lat, jest ogromny. Jednak naukowcy nadal po-
szukujg jeszcze lepszych metod terapii.
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Obecnie hemofilia jest chorobg, z ktorg mozna aktywnie zyc. Metody leczenia oraz
profilaktyka uczynity Zycie naszego syna prawie normalnym, w porownaniu z tym,
jak zyli chorzy na hemofilig chtopcy 20-30 lat temu.

NOWE FORMY BIALEK CZYNNIKA VIII 11X

Pierwszym obszarem, w ktérym mozna liczy¢ na postep, sg nowe postacie
rekombinowanych czynnikéw krzepnigcia, tworzonych przy uzyciu biotech-
nologii. Z przeprowadzonych badan wynika, Zze mozna nieco zmodyfikowaé
normalne czynniki krzepniecia, tak, aby lepiej je przystosowaé do potrzeb
chorych na hemofilie. Takie modyfikacje moga przyjmowac rézne formy.

Jednym z przyktadoéw modyfikacji czynnikdw krzepniecia sg nowe
formy czynnika VIII lub IX o przediuzonym dziataniu. Innymi stowy,
biatko takie jest wolniej usuwane z krwiobiegu. Taki czynnik krgzy
we krwi przez dtuzszy okres, co pozwala na zmniejszenie czestotli-
wosci wstrzyknie¢ profilaktycznych.

Drugi przyktad to posta¢ czynnika VIII, ktéra rzadziej wywotywataby
reakcje uktadu odpornosciowego. Taki nowy czynnik VIl wigzatby sie
z mniejszym ryzykiem inhibitora, jednego z najpowazniejszych po-
wikfan w leczeniu hemofilii.

Kolejny przyktad to catkowicie nowe czgsteczki, ktére majg za zadanie
nasladowac dziatanie czynnikéw krzepniecia VIl i IX lub poprawiajg
proces krzepniecia na drodze innych mechanizmow, niezaleznych od
tych czynnikéw. Niektére z nich, na przyktad podwodjne przeciwciato
przeciw czynnikowi IX i X krzepniecia, sg podawane podskornie za-
miast dozylnie.

W laboratoriach naukowych trwajg badania nad coraz doskonalszymi
formami leczenia hemofilii. Przed zastosowaniem w testach klinicznych
z udziatem ludzi, biatka sg testowane na zwierzetach — chorych na
hemofilie myszach i psach. Alternatywne metody leczenia moga by¢
dostepne na rynku w ciggu najblizszych pieciu lat.

Myslac o poprawie bezpieczenstwa czynnikdw krzepniecia, nalezy pamietac,
ze czynniki rekombinowane juz teraz sg niezwykle bezpieczne. Nie stwier-
dzono ani jednego przypadku przeniesienia przez nie jakiejkolwiek choroby.
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Nowe metody pozyskiwania czynnikéw krzepniecia

Czynniki krzepniecia, ktérych brakuje we krwi oséb chorych na hemofilie,
sg dos¢ delikatnymi biatkami, niezdolnymi do dtuzszego przetrwania
poza krwiobiegiem. Dlatego obecnie leczenie polega na ich bezpo-
Srednim wstrzykiwaniu do krwi.

Jednoczesnie bada sie rozne inne metody podawania czynnikéw krzep-
niecia, na przyktad droge wziewng (podobnie jak w przypadku astmy).
Przy tym sposobie podawania wdychane biatko jest szybko wchtaniane
do krwiobiegu z matych naczyn krwiono$nych wewnatrz ptuc.

Inna mozliwos$¢ zaktada doustne przyjmowanie czynnika krzepniecia w po-
staci tabletki lub syropu. Ogromna trudno$¢ polega jednak na tym, ze czyn-
niki przechodzac przez zotadek i jelita tracg swoje wtasciwosci lecznicze.

Podsumowujac, mozna stwierdzi¢, ze cho¢ prowadzi sie badania nad
alternatywnymi sposobami podawania czynnikéw krzepniecia, jest mato
prawdopodobne, aby ktoérykolwiek z nich byt dostepny dla pacjentow
w najblizszej przysztosci.

Terapia genowa: lekarstwo na hemofilie?

Od poczatku prac nad metodami terapii genowej (wczesne lata dzie-
wiecdziesigte) hemofilia jest gtbwnym kandydatem do zastosowania tego
nowego rodzaju leczenia, poniewaz zwigkszenie poziomu czynnika VI
lub IX nawet 0 1-2% moze znacznie zmniejszy¢ ryzyko krwawien. Udana
i dajaca trwate rezultaty terapia genowa mogtaby wyleczyé hemofilie.

Zasada terapii genowej jest bardzo prosta. Chory na hemofilie ma niepra-
widtowy gen odpowiedzialny za produkcje czynnika krzepniecia. Celem
terapii genowej u chorych na hemofilie jest dostarczenie do komorek
pacjenta prawidtowego genu czynnika krzepniecia. W praktyce, niestety,
proces ten jest bardzo skomplikowany. Terapia genowa stoi przed wy-
zwaniem polegajacym na znalezieniu odpowiedniego i bezpiecznego
nosnika, ktory przeniesie wtasciwy gen.

Rézne firmy prowadza obecnie badania kliniczne (z udziatem ludzi) nad
terapig genowg hemofilii A i hemofilii B. Znacznie bardziej zaawanso-
wane sg préby z udziatem chorych na hemofilie B, poniewaz czynnik IX
jest biatkiem o wiele mniejszym niz czynnik VIII i fatwiej go dostarczy¢
do organizmu przy pomocy nosnikéw pochodzenia wirusowego. Nie
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stwierdzono dotychczas zadnych powaznych skutkéw ubocznych ta-
kich terapii. Mozna mie¢ nadzieje, ze terapia genowa w leczeniu he-
mofilii moze w niedtugiej przyszitosci sta¢ sie rzeczywistoscia.

Terapia genowa nie sprawi, ze poziom czynnika we krwi chorego na
hemofilie bedzie prawidtowy, przynajmniej nie w najblizszej przysztosci.
Istnieje jednak nadzieja na jego zwiekszenie od wartosci mniejszych niz
1% do rzedu 2-5%. Innymi stowy, osoba z ciezkg postacig hemofilii
miataby wtedy umiarkowang posta¢ choroby. Wstrzykniecia koncen-
tratow czynnikéw krzepniecia mogtyby by¢ nadal potrzebne w przypadku
powaznych krwawien i operaciji.

Badania nad terapig genowg postepuja szybko. Trudno przewidziec,
kiedy zostang opracowane skuteczniejsze metody leczenia. Teoretycz-
nie terapia genowa powinna w przysztosci da¢ mozliwos¢ catkowitego
wyleczenia choroby.

WNIOSKI

Dzieki ogromnemu postepowi w medycynie, jaki dokonat sie w ciggu
ostatnich piecdziesieciu lat, diagnostyka i leczenie hemdfilii znacznie sie
poprawity. Teraz, w nowym tysigcleciu, przy jeszcze szybszym rozwoju
w dziedzinie biotechnologii i genetyki, mozemy oczekiwaé opracowania
metody catkowitego wyleczenia hemofilii.
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ROZDZIAL

Kompleksowa opieka
nad chorymi na hemofilie

W tym rozdziale opisano podstawowe zatozenia koncepcji kom-
pleksowej opieki nad chorymi na hemofilie, ktéra obejmuje nie
tylko samego chorego, ale réwniez innych cztonkéw jego rodziny,
w tym takze nosicielki oraz potencjalne nosicielki tej choroby.
W rozdziale omowiono:

skfad zespotu sprawujgcego kompleksowg opieke nad chorym,
zadania poszczegolnych cztonkéw zespotu,
role przychodni dla kobiet ze skazami krwotocznymi.
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Hemofilia moze mie¢ wptyw na wiele aspektow zycia rodzinnego, dlatego
podejscie do opieki nad chorymi na hemofilie powinno by¢ kompleksowe.
W Kanadzie koncepcja takiej opieki nad chorymi na hemofilie zaistniata
w latach siedemdziesigtych XX wieku.

Zespot sprawujgcy kompleksowa opieke nad chorym to grupa specja-
listow pracujgcych w osrodku leczenia hemofilii. Zapewniajg oni choremu
wiekszos¢ (lub catos¢) ustug medycznych niezbednych do zachowania
zdrowia. Czlonkowie zespotu pomagajg ponadto krewnym chorego na
hemofilie, w tym réwniez nosicielkom, w radzeniu sobie z problemami,
ktérych doswiadczajg w zwigzku z choroba.

CZt ONKOWIE ZESPOLU

W sktad zespotu sprawujacego kompleksowg opieke nad chorym na
hemofilie najczesciej wchodza;

hematolog (kierownik zespotu),

pielegniarka,

fizjoterapeuta,

sam pacjent, nosicielka lub jego rodzic/opiekun.

Zespot scisle wspotpracuje z:

laboratorium koagulologicznym (przeprowadzajacym specjalistyczne
badania ukfadu krzepnigcia),

laboratorium hematologicznym (wykonujgcym inne badania krwi),
regionalnym centrum krwiodawstwa i krwiolecznictwa,

pracownig radiologiczna,

dentysta.

®@ © ®© ©

Niekiedy zesp6t moze tez obejmowac:

@

innych hematologéw,

pediatre,

chirurga ortopede,

ginekologa / potoznika,
reumatologa,

doradce genetycznego / genetyka,
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psychologa,
hepatologa (specjaliste choréb watroby),
laryngologa.

ZADANIA KLUCZOWYCH CZt ONKOW ZESPOLU

Kierownik zespotu

Jest on lekarzem, ekspertem w dziedzinie krzepniecia i choréb krwi. Do

jego zadan nalezy:

nadzorowanie pracy zespotu,

zlecanie testoéw diagnostycznych,

Zlecanie leczenia zatrzymujacego krwawienia i zapobiegajgcego krwa-
wieniom,

monitorowanie stanu zdrowia pacjenta.

Przed przyjsciem syna na swiat mielismy nadzieje, ze bedzie zdrowy... ale ma he-
mofilie. Otrzymalismy jednak ogromne wsparicie i nie byto niczego, z czym nie
moglismy sobie poradzic.

Pielegniarka

Pielegniarka jest bardzo wazng osobg w zespole sprawujacym opieke
nad chorym na hemofilie. Koordynuje ona wspétprace z innymi cztonkami
zespotu. W wiekszosci osrodkow to wiasnie pielegniarka odpowiada za
kontakt z pacjentami.

Wazng czescig pracy pielegniarki jest edukowanie pacjentéw w dziedzi-
nie hemofilii. Obejmuje ono miedzy innymi uczenie rodzicow lub samych
pacjentéw, jak wykonywac dozylne wstrzykniecia koncentratéw czynni-
kow krzepniecia.

Fizjoterapeuta

Zadaniem fizjoterapeuty jest dbanie o sprawnos¢ miesni i stawow. Fizjo-
terapeuta moze doradzaé, jak zapobiega¢ krwawieniom lub je ogra-
nicza¢. Pomaga pacjentom i ich rodzinom:

zrozumiec¢, czym jest wylew,
rozrozniac, czy wylew jest powazny czy nie,
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nauczy¢ sie, co robi¢, by odzyskac site i ruchomos¢ po kazdym
wylewie do miesnia lub stawu.

Fizjoterapeuta moze doradzic¢, jak pozosta¢ aktywnym i sprawnym fizycznie.
Ginekolog/potoznik

Jest to lekarz, ktory diagnozuje i leczy zaburzenia zwigzane z kobiecymi
narzadami rozrodczymi. Ginekolog opiekuje sie nosicielkami hemofilii,
ktére mogg mie¢ nadmierne krwawienia menstruacyjne. Wspélnie z hema-
tologiem poszukuje sposobu zmniejszenia krwawien i unikniecia powiktan.

Trzeba koniecznie szkolic ginekologow i potoznikow, zeby wiedzieli, jak postepowac
z kobietami, ktore sq nosicielkami hemofilii.

PORADNIE DLA KOBIET
ZE SKAZAMI KRWOTOCZNYMI

W ostatnich latach coraz wiecej osrodkow leczenia hemofilii w Kanadzie

rozszerza zakres swojej dziatalnosci i tworzy specjalne poradnie dla

kobiet ze skazami krwotocznymi, w tym dla nosicielek hemofilii A i B.

Poradnie te zapewniajg specjalistyczng opieke obejmujaca:

edukacje,

badanie poziomu czynnikow krzepniecia,

badania na nosicielstwo,

pomoc pracownika socjalnego,

doradztwo genetyczne,

leczenie krwawien i zapobieganie krwawieniom,

ustugi specjalistyczne, obejmujace takze porady potoznika i/lub gine-
kologa.

Placéwki takie sg niezwykle wazne dla nosicielek hemofilii, zapewniajg

im bowiem leczenie i opieke w przypadku nadmiernych krwawien mie-
sigczkowych i krwotokdéw okotoporodowych.
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Dziedziczenie hemofilii

Celem tego rozdziatu jest dostarczenie podstawowych informac;ji
0 genach i genetyce oraz o tym, jak dziedziczona jest hemofilia.
Zagadnienia zwigzane z genetyka mogg by¢ trudne do zrozu-
mienia, dlatego wszystkim nosicielkom zalecamy rozmowe z do-
radca genetycznym w osrodku leczenia hemofilii. Osoba taka
posiada odpowiednig wiedze i umiejetnosci, aby te wiedze prze-
kaza¢ pacjentce.

Aby zrozumie¢ hemofilie, nalezy pozna¢ pewne zagadnienia zwig-
zane z genami i genetyka. Jezeli w rodzinie byty przypadki he-
mofilii, kobieta bedzie chciata wiedzie¢:

Czy jestem nosicielkg hemofilii?

Czy moge przekazac¢ hemofilie dziecku?

Czy moja coérka moze by¢ nosicielkg hemofilii?
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ROZDZIAL 3. Dziedziczenie hemofilii

GENETYKA

Genetyka jest naukg o tym, w jaki sposéb geny sg przekazywane z jed-
nego pokolenia na drugie. Kazda komodrka organizmu zawiera geny.
Przechowujg one i przekazujg dalej informacje, ktére sprawiaja, ze kazdy
z nas jest wyjatkowy.

Ponizej przedstawiamy podstawowe informacje o genach.

W jadrze komorki znajduje sie grupa struktur nazywanych chromoso-
mami. Kazdy chromosom jest zbudowany z dtugiego tarncucha substanc;ji
chemicznej nazywanej DNA (kwasem dezoksyrybonukleinowym). DNA
obecne w kazdym chromosomie sktada sie z tysiecy odcinkow nazy-
wanych genami. W kazdej komorce ciata jest od 30 000 do 40 000
gendw. Kazdy z gendéw odpowiada za produkcje okreslonych biatek.
Niektére decydujg na przyktad o kolorze oczu.

Chromosomy wystepujg parami, a kazda komorka zawiera 23 pary chro-
mosomow: jeden chromosom z kazdej pary pochodzi od matki, drugi od
ojca. Kazdy cztowiek ma pare chromosomow nazywanych pfciowymi.
Kobiety majg dwa chromosomy X (XX) i wtasnie to decyduje o tym, ze sg
kobietami. Mezczyzni majg chromosom X i chromosom Y (XY) — taki
ukfad swiadczy o ptci meskie;.

Geny odpowiedzialne za produkcje czynnika VIII i IX znajdujg sie na
chromosomie X. Ten fakt ma decydujacy wptyw na sposéb przekazywa-
nia hemofilii z pokolenia na pokolenie.
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HEMOFILIA - CHOROBA GENETYCZNA

Hemofilia jest chorobg genetyczng. Oznacza to, ze jest spowodowana
mutacjg (zmiang) genu, ktéra powoduje jego nieprawidtowe funkcjo-
nowanie. Tak, jak inne choroby genetyczne, hemofilia moze by¢ przeka-
zywana z pokolenia na pokolenie.

Jednak w okoto 3 na 10 przypadkoéw chtopiec z hemofilig (lub dziew-
czynka bedaca nosicielkg hemofilii) przychodzi na swiat w rodzinie,
w ktérej nie wystgpity dotychczas przypadki tej choroby. Mozna to wyjas-
ni¢ na trzy rozne sposoby.

1. Hemofilia mogta by¢ w tej rodzinie od pokolen, jednak nikt o tym nie
wiedziat, poniewaz zaden mezczyzna nie miat oznak nadmiernego
krwawienia. W rodzinie mogty by¢ dziewczynki-nosicielki hemofilii, ale
by¢ moze zadna z nich nie miata synéw lub zaden z synéw nie miat
hemofilii, a objawy nosicielstwa u kobiet nie wystepowaty lub pozo-
stawaty nierozpoznane.

2. Jest mozliwe, ze matka chorego dziecka otrzymata zmutowany gen
w momencie, gdy zostata poczeta. Matka jest wiec pierwsza osobg
w tej rodzinie, ktora przenosi hemofilie. Jej corki moga by¢ nosiciel-
kami, a synowie moga chorowa¢ na hemofilie.

3. Mutacja powodujaca hemofilie mogta nastgpi¢ w komorce jajowej
matki chorego dziecka. Taka mutacja zostaje nastepnie przekazana
dziecku. Badania krwi wykaza, ze matka nie jest nosicielkg, jednak
niektére z jej pozostatych komérek jajowych moga réwniez przenosic
mutacje. Nazywa sie to mozaikowatoscig gonad.

GENY DECYDUJA O PLCI DZIECKA

Meski plemnik (X lub Y) i komérka jajowa kobiety (jeden z dwéch chro-
mosomow X) mogg potaczy¢ sie na cztery réozne sposoby. Rysunek 4.
pokazuje, jaki moze by¢ tego efekt.

Kobieca komdrka jajowa przekazuje dziecku tylko chromosom X. Meskie
plemniki zawierajg chromosom X lub Y, dlatego to rodzaj plemnika
decyduje o ptci dziecka.
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ROZDZIAL 3. Dziedziczenie hemofilii

3 Jezeli plemnik, ktéry dotrze do komoérki jajowej, zawiera chromosom X,
dziecko bedzie dziewczynka.

Jezeli plemnik, ktory dotrze do komorki jajowej, zawiera chromosom Y,
dziecko bedzie chtopcem.

O I

x Q@ x| [y

— T T
6y ¢ 11 I

Rysunek 4.
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CIEZKA POSTAC HEMOFILII
DOTYKA PRAWIE WYLACZNIE MEZCZYZN

Dlaczego tak sie dzieje?

Kazdy cztowiek dostaje potowe swoich chromosoméw od kazdego z ro-
dzicow. Oznacza to, ze chromosomy pitciowe w kazdej komorce ciata
pochodza od obojga rodzicow.

Geny odpowiadajgce za produkcje czynnikéw VIII i IX znajdujg sie na
chromosomie X.

Btedy w budowie genéw nazywamy mutacjami, a nieprawidtiowy gen —
genem zmutowanym. Mezczyzna ma tylko jeden chromosom X w kazdej
komorce, dlatego mutacja genu czynnika VIII lub IX na pewno bedzie
miata wplyw na jego stan zdrowia.

Kobieta posiada natomiast dwa chromosomy X, z ktérych jeden zawiera
niezmieniony gen. Ten prawidtowy chromosom X chroni kobiety przed
ciezkimi nastepstwami hemofilii, cho¢ niektére z nich moga krwawi¢
tatwiej niz osoby zdrowe.

Dziewczynka moze urodzi¢ sie z ciezka postacig hemofilii, jesli obydwa
jej chromosomy X przenoszg gen choroby. Moze sie to zdarzy¢, gdy:

nosicielka hemofilii ma cérke z mezczyzng chorym na hemofilie,

nosicielka hemofilii ma cérke z mezczyzna, ktéry nie ma hemofilii, ale
W momencie poczecia dziecka przypadkowo pojawi sie howa mutacja
genu zwigzanego z produkcjg czynnika krzepniecia,

mezczyzna chory na hemofilie ma corke z kobietg, ktéra nie jest
nosicielka, ale w momencie poczecia dziecka przypadkowo pojawi sie
nowa mutacja genu zwigzanego z produkcjg czynnika krzepniecia.

Mozliwa jest jeszcze czwarta przyczyna ciezkiej hemofilii u dziewczynki
— przypadek, gdy zmutowany gen na chromosomie X zdominuje pra-
widtowy gen w procesie produkcji czynnika krzepniecia. Proces ten nosi
nazwe inaktywacji chromosomu X lub lionizaciji.

Cztery opisane powyzej sytuacje wystepujg niezwykle rzadko. Natomiast
zmniejszenie aktywnosci czynnika krzepniecia (w roznym stopniu) w wy-
niku procesu lionizacji jest dos¢ powszechne wsrdod nosicielek (patrz
rozdziat 4. Nosicielki hemofilii z objawami skazy krwotoczney).
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ROZDZIAL 3. Dziedziczenie hemofilii

PRZENOSZENIE HEMOFILII
Z RODZICOW NA DZIECKO

Gdy mezczyzna chory na hemofilie ma dzieci z kobieta, ktdra nie jest
nosicielka genu hemofilii, zaden z ich synéw nie bedzie chory. Dzieje sie
tak, poniewaz ojciec przekazuje synom chromosom Y. Natomiast wszyst-
kie ich cérki beda nosicielkami hemofilii, poniewaz ojciec przekaze im swoj
chromosom X z nieprawidlowym genem. Takie dziewczynki i kobiety
nazywamy pewnymi nosicielkami, poniewaz jest pewne, ze przeniosg gen
hemofilii (patrz rysunek 5.).
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Rysunek 5.
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Nasza corka jest nosicielkg hemofilii i ma niski poziom czynnika. W wieku 11 lat
miata wykonane badanie potwierdzajgce tagodng postac hemofilii. Przyjeta to spo-
kojnie, reagujgc pytaniem: , Tak jak tata?!” Teraz jest to po prostu czes jej Zycia i bez
oporow komunikuje to swoim przyjaciotom.

Zatézmy, ze w nastepnym pokoleniu w wyzej opisanej rodzinie corka-
-nosicielka ma dzieci z mezczyzna, ktéry nie ma hemofilii. W przypadku
kazdej cigzy tej kobiety, z rownym prawdopodobienstwem, mogg wy-
stapi¢ cztery przypadki przedstawione na rysunku 6. Kazda cérka jest
obcigzona 50-procentowym ryzykiem, ze bedzie nosicielkg. W przy-

padku kazdego syna ryzyko hemofilii rowniez wynosi %
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Rysunek 6.
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Najwickszym wyzwaniem jest dla mnie decyzja, czy miec w przysztosci dzieci i czy po
urodzeniu pierwszego dziecka decydowac si¢ na nastepne.

LICZBA CHORYCH NA HEMOFILIE

Liczba nowych przypadkéw hemofilii na Swiecie raczej pozostanie stata
lub nieznacznie zwiekszy sie w nadchodzacych latach. Jak mozna to
wyttumaczy¢?

Hemofilia powstaje w wyniku zmian w kodzie genetycznym czynnika
krzepniecia. W wielu wypadkach mozliwe jest przesledzenie historii cho-

roby w rodzinie. Jednak w przypadku okoto % pacjentow hemofilia poja-

wia sie w danej rodzinie po raz pierwszy. Istniejg dowody wskazujgce na
to, ze te przypadki hemofilii s spowodowane nowymi zmianami w ludz-
kim kodzie genetycznym, do ktérych stale dochodzi u kazdego z nas.
Organizm potrafi wykry¢ i naprawi¢ wiekszos¢ takich zmian, ale niektére
z nich pozostajg. Wiele mutacji jest niezauwazalnych i nie ma wptywu na
wyglad cztowieka ani funkcjonowanie jego organizmu. W bardzo rzad-
kich przypadkach zmiana genetyczna dotyczy jednak tego regionu kodu
genetycznego, ktéry odpowiada za wytwarzanie pewnych czynnikow
krzepniecia. W ten sposdb powstaje nowy przypadek hemofilii.

Nie ma powodu, by przypuszczac¢, ze czestosS¢ pojawiania sie nowych
mutacji ulegnie w przysztosci zmianie. Prawdopodobnie kod genetyczny
czlowieka zmieniat sie w tym samym tempie przez miliony lat. State
pojawianie sie pewnej liczby nowych przypadkéw hemofilii przy diuzszym
okresie zycia chorych na hemofilie moze oznaczac, ze ogdlna liczba oséb
z hemofilig w populacji moze w kolejnych dekadach ulec zwiekszeniu.
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ROZDZIAL

Nosicielki hemofilii
z objawami skazy krwotocznej

Ten rozdziat wyjasnia, dlaczego niektoére nosicielki krwawig inten-
sywniej niz pozostate i jakiego rodzaju krwawien mogg doswiad-
czac¢. Zawarte w nim informacje dotycza;

objawéw,

rodzajow krwawien czesto wystepujgcych u nosicielek, w tym
nadmiernych krwawien miesigczkowych,

procesu inaktywacji chromosomu X,

zwigzku pomiedzy nadmiernymi krwawieniami miesigczkowymi

a skazami krwotocznymi.
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ROZDZIAL 4. Nosicielki hemofilii z objawami skazy krwotocznej

NOSICIELK| HEMOFILII
MOGA MIEC NADMIERNE KRWAWIENIA

Poziom czynnika VIII i IX u nosicielek waha sie miedzy 5% a 200%
normy, przecietnie wynosi 60%. Chociaz wartos¢ 40% jest czesto uzna-
wana za goérny limit okres$lajgcy tagodng hemofilie, badania wykazaty, ze
u kobiet z wyzszymi poziomami czynnikbw mogg wystepowac nadmierne
krwawienia. Majg one wowczas objawy tagodnej hemofilii i sg hazywane
nosicielkami objawowymi. Nosicielki hemofilii doswiadczajg wiecej sa-
moistnych, niewywotanych urazem krwawien niz pozostate kobiety. Ry-
zyko krwawienh jest najwieksze u tych, ktdre majg najnizsze poziomy
czynnika krzepniecia.

Brak rozpoznania choroby oznacza skazywanie mtodych dziewczgt na zycie z do-
legliwosciami, ktdrych nie musiatyby miec.

tatwiej pojawiajg sie u nich siniaki.

Dtuzej krwawig z matych ran.

Krwawienie z nosa moze sie u nich przediuzac.

Zdarza sie, ze dochodzi u nich do wylewow dostawowych.

Krwawienie jest dluzsze po usunieciu zeba, migdatkéw lub po innych
zabiegach.

Moze wystapi¢ powazne krwawienie po urazie.

Majg obfitsze i dtuzsze krwawienia miesigczkowe (krwotoczne mie-
sigczki). Mogg wymagacé uzupetnienia zelaza lub nawet usunigecia
macicy.

Czesciej wystepujag u nich krwawienia po porodzie.

Informacja o nosicielstwie byta dla mnie duzym szokiem, ale jednoczesnie wyjasnita
przyczyne moich problemow z krwawieniami i cigzg.

Szacuje sie, ze okoto 20% nosicielek ma jakie$ objawy krwotoczne.
Jednak poziom czynnika krzepniecia u nosicielek nie zawsze jest obni-
zony. Nosicielstwo kobiet bedgcych corkami mezczyzn z hemofilig jest
oczywiste, ale ich poziom czynnika krzepniecia pozostaje nieznany do
momentu przeprowadzenie badan.
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W przesziosci uwazano, ze poziom czynnika powyzej 30% normy wy-
starcza, by chroni¢ przed siniakami i krwawieniami po drobnych urazach.
Jednak badanie przeprowadzone w Holandii w 2006 r. udowodnito, ze
ryzyko przedtuzonego krwawienia (powyzej pieciu minut) z niewielkich ran
lub w nastepstwie zabiegu byto dwa razy wieksze u nosicielek niz u zdro-
wych kobiet nalezgcych do tej samej rodziny. Badanie to wykazato tez, ze
ryzyko przedtuzonego krwawienia dotyczy nie tylko dziewczat i kobiet
z poziomem czynnika wynoszacym 5-40%, ale réwniez tych, u ktorych
poziomy czynnika krzepniecia mieszcza sie miedzy 40% a 60%.

Moja mama musiata miec usunigte zeby w wieku 17 lat. Wyrwali jef WSZYSTKIE
zeby naraz. Po zabiegu krwawita przez pig¢ dni z rzedu i nie wiedziata dlaczego.
Pézniej dowiedziata sig, Ze jest nosicielkg.

Ogodlna zasada moéwi, ze typ i posta¢ hemofilii sg takie same w obrebie
jednej rodziny. Jednak poziomy czynnika krzepniecia u nosicielek sg
niezalezne od stopnia ciezkosci hemofilii u spokrewnionych z nimi mez-
czyzn i sg tez rozne u poszczegodlnych nosicielek. Nosicielka tagodnej
hemofilii moze mie¢ te same problemy, co nosicielka ciezkiej postaci tej
choroby. Poziom czynnika u spokrewnionych ze sobg nosicielek moze
by¢ rézny i wahac sie od bardzo niskiego do prawidtowego.

INAKTYWACJA CHROMOSOMU X
LUB LIONIZACJA

Geny zwigzane z produkcjg czynnikéw VIIl i IX znajdujg sie na chromo-
somie X. llos¢ materiatu genetycznego na jednym chromosomie X jest do-
ktadnie taka, jakiej potrzebuje kazda komérka. Mezczyzni (XY) majq tylko
jeden chromosom X w kazdej komérce, podczas gdy kobiety (XX) majg
dwa. Kazda komoérka z dwoma chromosomami X musi inaktywowac (,wy-
taczy¢”) jeden z nich. Geny na nieaktywnym chromosomie nie sg dostep-
ne. Inaktywacja chromosomu X jest procesem prawidtowym i niezbednym.

Wybér wytaczanego chromosomu X w kazdej komoérce uwaza sie za
losowy. Mozna to poréwnac¢ do rzutu monetg. Proces ten zachodzi
w momencie, gdy zarodek cziowieka wchodzi w stadium moruli, czyli
skfada sie z 8 komorek. Wytgczenie jednego z dwoch chromosomow
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(pochodzacego od matki lub od ojca) w kazdej z komérek to jakby
o$miokrotny rzut monetg. Wynik tego ,losowania” ma znaczenie tylko
wtedy, gdy jeden z chromosomdéw X przenosi wadliwy gen, tak jak
w przypadku hemofilii.

U niektorych nosicielek wytaczeniu ulega w wiekszo$¢ chromosoméw X
z nieprawidtowym genem czynnika VIII; kobiety te majg niemal pra-
widtowy poziom czynnika we krwi. U innych nosicielek potowa komérek
produkuje prawidtowe, a druga nieprawidtowe biatko czynnika VIII. W re-
zultacie aktywnos¢ czynnika VIII jest u nich zmniejszona o potowe.
U jeszcze innych nosicielek dochodzi do wytaczenia wiekszosci pra-
widtowych chromosomow X, majg wiec niski poziom czynnika VIII i mogg
mie¢ objawy hemofilii. Taka kobieta jest objawowa nosicielkg i moze
mie¢ tagodng lub — bardzo rzadko — umiarkowang albo ciezka postac
hemofilii. Nadal nie wiadomo, dlaczego w niektérych rodzinach zdarza
sie to czesciej niz w innych. Jedna z badanych hipotez gtosi, ze wybér
inaktywowanego chromosomu X nie jest losowy, lecz zalezy od od-
rebnego genu lub gendw.

RODZAJE KRWAWIEN

Krwotoczne miesigczki i krwawienia miedzymiesigczkowe

Intensywne, przediuzajace sie krwawienia menstruacyjne sg najbardziej
typowym objawem u kobiet, ktére sg nosicielkami hemofilii A i B.

Obfite krwawienia miesigczkowe nazywamy krwotocznymi miesigczkami.
U innych kobiet dochodzi do krwawienn pomiedzy planowymi miesiacz-
kami. Takie zaburzenia nazywamy krwawieniami miedzymiesigczkowymi.

Rozmowa o miesigczce bywa dla miodej dziewczyny krepujgca. Przyzwyczaja si¢ ona
do obfitych miesigczek oraz dyskomfortu i nie zawsze chce rozmawiac o tym z matkg
lub przyjaciotkami. Traktuje to jako czesc swojego zycia.

Zasadniczo, niektore kobiety tracg niewielkg ilos¢ krwi okoto potowy
cyklu miesigczkowego, w momencie owulacji, gdy komoérka jajowa jest
uwalniana z jajnika. U nosicielek w tym okresie moze dojs¢ do obfitszego
krwawienia, ktére moze wigzac sie z silnym bélem w okolicy podbrzusza.
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Utrata znacznej iloci krwi na skutek powtarzajgcych sie, dtugotrwatych
krwawien miesigczkowych moze prowadzi¢ do niedokrwistosci z powodu
niedoboru zelaza.

Kobiety czesto nie zdajg sobie sprawy, ze ich krwawienia menstruacyjne
sg obfitsze niz u zdrowych kobiet. Powodem moze by¢ to, ze zawsze
silnie krwawity podczas miesigczki, jak rowniez fakt, ze inne kobiety
w rodzinie moga by¢ nosicielkami i doswiadczaé rownie obfitych krwa-
wien. W okresleniu nasilenia krwawienia moze pomaéc stosowana przez
niektorych lekarzy karta oceny uptywu krwi (patrz rysunek 7.).

Dni 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Podpaski

Lekko nasigkniete

;

Umiarkowanie nasigkniete

j

Mocno nasigkniete

]

Tampony

Lekko nasigkniete
@
Umiarkowanie nasigkniete

[ ——
Mocno nasigkniete

D

Wynik w skali punktowej:
Rysunek 7.

Pierwsze krwawienie miesigczkowe w zyciu kobiety moze by¢ szcze-
golnie intensywne. Spowodowane jest to burza hormondw, ktéra inicjuje
cykle menstruacyjne. Dlatego w rodzinie, w ktérej byty przypadki hemofilii
A lub B, dziewczeta w okresie dojrzewania powinny pozostawac¢ pod
szczegolnym nadzorem lekarza nawet wtedy, gdy nie wiadomo, czy sg
nosicielkami. Opieke nad takg nastolatkg powinien sprawowac:

ginekolog,
hematolog doswiadczony w leczeniu skaz krwotocznych,
lekarz rodzinny lub pediatra.
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Musze uwazac, zeby w trakcie miesigczki nie umawiac si¢ na spotkania, bo Zadna
podpaska nie wystarczy mi nawet ha godzinne spotkanie.

Bolesne miesigczkowanie i hdle w potowie cyklu

Wiele kobiet ze skazami krwotocznymi odczuwa bdl w czasie cyklu
miesigczkowego. Moze on pojawiac sie w srodku cyklu, w momencie
owulaciji.

Przyczyna tego bélu nie jest znana. Moze by¢ on spowodowany wiekszg
niz zazwyczaj iloscig traconej krwi i gorszym tworzeniem sie skrzepow
w macicy.

Niektdre kobiety mogg cierpie¢ na inne schorzenie, zwane endometriozg
(gruczolistoscig). Polega ono na powstawaniu ognisk $luzéwki macicy
poza tym narzgdem, na przykfad w obrebie jamy brzusznej. Gdy kobieta
miesigczkuje, sluzoéwka macicy krwawi niezaleznie od tego, gdzie jest
zlokalizowana. U kobiet ze skazg krwotoczna takie krwawienie moze byc¢
intensywne. Krew moze podrazniac sciane brzucha, powodujac bdl.

Lekarze powiedzieli mi: ,, Bolesne skurcze i obfite miesigczki ustgpig po urodzeniu
dziecka.” Tak si¢ nie stato.

Inne rodzaje krwawienia

Kobiety ze skazami krwotocznymi wydajg sie bardziej narazone na roz-
woj krwotocznych torbieli jajnika. Wraz z wiekiem czesciej objawiajg sie
u nich schorzenia zwigzane z krwawieniami, takie jak miesniaki, przerost
Sluzéwki macicy i polipy.
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ZWIAZEK POMIEDZY KRWOTOCZNYMI
MIESIACZKAMI A SKAZAMI KRWOTOCZNYMI

Badania z konca lat dziewieédziesigtych wykazaty, ze jedna na pie¢
kobiet, ktére udawaty sie do lekarza z powodu intensywnych, prze-
dtuzajacych sie krwawien miesigczkowych, w rzeczywistos$ci miata skaze
krwotoczna. Oznacza to, ze krwotoczne miesigczki spowodowane skaza
$g znacznie powszechniejsze niz uwazano w przesztosci. W catej popu-
lacji przedtuzone krwawienia miesieczne ma 9—14% kobiet. Jednoczes-
nie z powodu krwotocznych miesigczek cierpi 57% nosicielek hemofilii
A lub B.

Inne badanie wykazato, Ze jedna na cztery nosicielki hemofilii A lub B
szuka pomocy u lekarza pierwszego kontaktu z powodu nadmiernych
krwawien miesigczkowych.

Doktadny wywiad lekarski wykazuje, ze wiele kobiet ze skazami krwo-
tocznymi moze przytoczy¢ przypadki probleméw krwotocznych u innych
cztonkdéw rodziny.

Nie zwracatam zbyt duzej uwagi na swoje objawy. Nie wiedziatam, Ze sg inne niz
u pozostatych kobiet, poniewaz moim punktem odniesienia, jezeli chodzi o mie-
sigczke i krwawienia po operacji, byta moja matka, rowniez nosicielka. Jeszcze pigé
lat temu nie wiedziatam, ze mam tagodng postac hemofilii. To byto nagte olsnienie.
Zrozumiatam przyczyng wszystkich przykrych doswiadczen zwigzanych z krwa-
wieniami, ktdre przezytam.
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ROZDZIAL

Badanie nosicielstwa

W tym rozdziale opisano:
dlaczego, kiedy i gdzie poddac sie badaniu,
badania okreslajace poziom czynnikéw i nosicielstwo,

niektére zagadnienia psychologiczne zwigzane z badaniem
i diagnoza.




ROZDZIAL 5. Badanie nosicielstwa

DLACZEGO NALEZY SIE ZBADAC?

Sa dwa powody, dla ktérych potencjalne nosicielki poddaje sie badaniom:

1. aby zmierzy¢ poziom czynnika krzepniecia i — jesli trzeba — podjac
kroki zapobiegajace nieprawidtowym krwawieniom,

2. aby stwierdzi¢, czy dana osoba jest nosicielka.
Do kazdego z tych celow stosuje sie inne badania.

Oznaczenie poziomu czynnika — badanie wykonuje sie, aby okresli¢
aktywnos$¢ czynnika VIII lub IX we krwi. Pomaga to stwierdzi¢, czy
kobieta jest bardziej narazona na krwawienia. To badanie nie odpowie
w sposo6b ostateczny na pytanie, czy kobieta jest nosicielka, czy tez nie.

Test na nosicielstwo — badanie przeprowadza sie w celu okreslenia,
czy kobieta jest nosicielkg hemofilii.

Rodzaje uzywanych testéw i moment ich przeprowadzenia omdéwiono
ponizej.

KIEDY PRZEPROWADZIC BADANIE?

Moment wykonania badania poziomu czynnika i testu na nosicielstwo
jest tematem kontrowersyjnym. Dyskusja dotyczy tego, czy przepro-
wadzac badania w dziecinstwie, w szczegdlnosci przed okresem dojrze-
wania, czy czekac, az kobieta bedzie dorosta i sama podejmie decyzje.
Podejscie do tej kwestii bywa roézne.

Badanie poziomu czynnika

Argumenty za badaniem w dziecinstwie

Poznanie poziomu czynnika krzepniecia u potencjalnej nosicielki jest
wazne, poniewaz moze ona by¢ narazona na intensywne krwawienia.

Przy niskich poziomach czynnika zwieksza sie ryzyko przedtuzonego
krwawienia po usunieciu zeba, urazie czy czestych u dzieci operacjach, ta-
kich, jak usuniecie migdatkéw podniebiennych lub tzw. trzeciego migdatka.
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Z powodu burzy hormonéw zaangazowanych w wywotanie menstruacji,
u mtodych dziewczat wystepuje sktonnosé do nadmiernego krwawienia
w trakcie kilku pierwszych miesigczek. Czasem konieczne jest pilne
leczenie krwotoku. Dla mtodej dziewczyny, przerazonej iloscig krwi
traconej podczas pierwszych miesigczek, moze to by¢ traumatyczne
przezycie.

Nosicielki dwukrotnie cze$ciej niz zdrowe kobiety wymagajg interwencji
medycznej przy krwawieniu z nosa.

Mozliwos¢ wystapienia powyzszych objawow sprawia, ze wczesne ba-
danie poziomu czynnika krzepniecia jest uzasadnione. W przypadku
niskiej aktywnos$ci czynnika mozna podjg¢ odpowiednie Srodki zaradcze.

Wytyczne opracowane przez Komitet do spraw Kobiet ze Skazami Krwo-
tocznymi Zwigzku Dyrektoréw Osrodkow Leczenia Hemofilii w Kanadzie
(AHCDC) zalecaja, aby dziewczynka z rodziny obcigzonej skazg krwo-
toczng zostata zbadana zanim zacznie miesigczkowac¢. Pozwala to pa-
cjentce i jej rodzicom przygotowac sie na pierwszg i kolejne miesigczki,
ktére moga by¢ obfite i diugie.

Tak niski poziom krzepliwosci u mojej corki byt dla mnie zaskoczeniem.

Niektérzy ginekolodzy opowiadajq sie za wczesnym badaniem dziewczat
— juz przy pierwszych objawach dojrzewania ptciowego.

Jezeli w celu ograniczenia krwotocznych miesigczek stosuje sie doustne
srodki antykoncepcyjne, badanie nalezy wykonac jeszcze przed witgcze-
niem takiego preparatu.

Wykonanie badania pozwala réwniez poinformowac¢ o obnizonym po-
ziomie czynnika wszystkich lekarzy, ktérzy bedg sie opiekowac takg
dziewczynka lub kobietg. Powinni oni scisle wspétpracowac z osrodkiem
leczenia hemofilii, dzieki czemu bedg wiedzie¢, jakich lekéw nie powinni
pacjentce przepisywac (wptywajgcych na krzepniecie) albo jakich za-
biegéw nie nalezy wykonywac.

Nie bytam zaskoczona, kiedy dostatam wyniki badan na nosicielstwo. W dzie-
cinstwie czesto krwawitam z nosa i robity mi sie siniaki. Podejrzewatam, ze miato to
jakis zwigzek z hemofilig.
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Argumenty za opoZnieniem badania do momentu osiggniecia dorostoSci

Jezeli dziewczynka nie miata objawow krwotocznych (siniakéw po ura-
zach w dziecinstwie, krwawienia po utracie zeba, itd.), rodzice mogg
zechcie¢ odsunaé w czasie badanie poziomu czynnika krzepniecia. Uni-
kajg dzieki temu wizyty w szpitalu i bélu zwigzanego z pobraniem krwi.
Powinni jednak zaktada¢, ze dziewczynka moze by¢ nosicielkg i podjac
wszystkie niezbedne s$rodki ostroznosci w wypadku operacji oraz na
poczatku okresu dojrzewania.

Test na nosicielstwo

Argumenty za badaniem w dzieciristwie

Wczesne badanie daje czas na pogodzenie sie z faktem bycia nosicielka. Im
wczesdniej nastolatka lub kobieta dowie sie o nosicielstwie lub swojej szcze-
golnej sytuacji zdrowotnej, tym szybciej uzyska niezbedne informacje na te-
mat odpowiedniego leczenia, jak réwniez posiadania dzieci, cigzy i porodu.

Odtozenie badania nosicielstwa do momentu, gdy kobieta jest juz w zwigz-
ku lub gdy moze zajS¢ w cigze, a nawet jest juz w cigzy, moze wywotac
niepotrzebny stres. Badania genetyczne potwierdzajace nosicielstwo naj-
lepiej wykona¢ przed cigza. Podczas cigzy poziom czynnika VIII wzrasta,
co uniemozliwia wiarygodne oznaczenie aktywnosci tego czynnika. Po-
dobnie przed cigzg warto zasiegna¢ porady genetycznej. Przed cigza
tatwiej mozna poradzi¢ sobie ze stresem i przemysle¢ decyzje o ewen-
tualnych badaniach prenatalnych, niz w sytuacji, gdy ciezarna kobieta
musi jednoczes$nie pogodzi¢ sie z informacjg o nosicielstwie i szybko
podja¢ decyzje o diagnostyce prenatalnej dziecka.

Gdy dowiedziatam sig o diagnozie, najpierw bytam zdezorientowana, potem poczutam
strach, smutek i obawy, az w koricu zaakceptowatam sytuacje i zaczetam miec nadzieje.

W badaniu przeprowadzonym w Wielkiej Brytanii spo$réd 54 nosicielek
hemofilii 83% opowiedziato sie za wykonaniem testéw na nosicielstwo
przed 16. rokiem zycia. U tych kobiet badania genetyczne nosicielstwa
wykonano $rednio w 24. roku zycia. Fakt, ze wiekszo$¢ badanych doros-
tych nosicielek uwaza, iz testy na nosicielstwo powinny by¢ wykonywane
w duzo mtodszym wieku, niz jest to obecnie zalecane w Wielkiej Brytanii
(powyzej 16. roku zycia), nasuwa istotne wnioski dotyczgce skutecznego
poradnictwa genetycznego.
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Gdybym wiedziata o nosicielstwie wczesniej, zanim zasztam w cigze, byc moze moje
decyzje bytyby inne.

Jesli dziewczynka nie jest nosicielka, wczesne badanie wyeliminuje wiele
niepotrzebnych streséw i zmartwien. Zdarzaty sie przypadki, gdy mtoda
kobieta zaktadata, ze jest nosicielkg genu hemofilii, bo byt on obecny
w rodzinie. Podejmujac najwazniejsze decyzje w zyciu, kierowata sie
mozliwoscig urodzenia dziecka chorego na hemofilie. Kiedy okazywato
sie, ze nie jest nosicielka, zaczynata planowaé swojgq przyszto$¢ od
nowa. Wczesne badanie zapobiegtoby takim problemom.

Argumenty za op6Znieniem badania do momentu osiggniecia dorosto$ci

Swiatowa Organizacja Zdrowia w swoim programie choréb dziedzicz-
nych, Amerykanskie Stowarzyszenie Genetyki, Amerykanskie Kolegium
Genetyki Medycznej i Narodowe Stowarzyszenie Doradcéw Genetycz-
nych zalecaja, aby w przypadku, gdy wczesne badanie genetyczne nie
przyniesie korzysci medycznych ani psychologicznych, odroczy¢ wyko-
nanie testbw do momentu, gdy kobieta osiggnie wiek pozwalajacy jej
zrozumie¢ wyniki badania i samodzielnie podja¢ $wiadomg decyzje.

Kiedy zdiagnozowano mojqg corke, leczenie hemofilii wyglgdato juz zupetnie inaczej
niz wtedy, gdy urodzit si¢ moj brat.

Argumenty przeciw przeprowadzaniu badania nosicielstwa u dzieci (ana-
lizy DNA):

Moze to zaszkodzi¢ poczuciu wtasnej wartosci dziecka.

Moze to zmieni¢ stosunek innych cztonkéw rodziny do dziecka.

Moze to pozbawi¢ dziewczynke mozliwosci samodzielnego podjecia
Swiadomej decyzji w przysztosci.

Moze to niekorzystnie wptyna¢ na jej zdolno$é budowania zwigzkow.
Chee by¢ poinformowana. Jezeli chodzi o zdrowie i mozliwe komplikacje, wiedza jest

dla mnie o wiele wazniejsza niz ewentualne ,,obawy”, w jaki sposob taka wiadomos¢
wptynetaby na mnie w mtodszym wieku.

Niektdre rodziny opdzniajg badania u corek, poniewaz mysla, ze jedynym
powodem, dla ktérego bada sie nosicielstwo, jest planowanie rodziny.
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5 Kwestie kulturowe, takie jak aranzowanie matzenstw w niektérych kra-
jach czy mozliwos¢ choroby u potomstwa, moga zniecheci¢ pewne ro-
dziny do wykonania badan.

Wykonujac badania genetyczne u dziecka, jego wyniki przekazuje sie
rodzicom. Jezeli rodzice nie zrozumiejg lub nie zachowajg wynikow
testow, dziecko moze zosta¢ w przysziosci btednie poinformowane.
Poza tym nie ma gwarancji, ze rodzice w ogodle poinformujg coérke
o wynikach badania.

We wszystkich przypadkach rodziny powinny skonsultowac¢ decyzje ze
swoim osrodkiem leczenia hemofilii i w razie potrzeby zasiegna¢ porady ge-
netycznej. Warto skorzysta¢ z doradztwa genetycznego, poniewaz jego za-
daniem jest dostarczenie nosicielce i jej rodzicom lub partnerowi informaciji
niezbednych do podjecia decyzji o badaniach genetycznych i diagnostyce
prenatalnej, a takze zapewnienie jej wsparcia podczas tego procesu.

RODZAJE WYKONYWANYCH TESTOW

U nosicielek hemofilii A i B wykonuje sie nastepujgce badania:

Oznaczenie poziomu czynnika VIII — pomiar aktywnosci czynnika VIII
w krwi. Prawidtowa wartos¢ nie wyklucza nosicielstwa. Okoto 20%
nosicielek ma prawidtowy poziom czynnika.

Antygen czynnika von Willebranda (VWF:Ag) — pomiar ilosci czynnika
von Willebranda w krwi. Pozwala na wykluczenie choroby von Wille-
branda jako przyczyny krwawien.

Oznaczenie poziomu czynnika IX — pomiar aktywnosci czynnika IX w krwi.

Badania genetyczne — wykrycie mutacji genetycznej. Utatwiajg poz-
niejszg diagnostyke prenatalng. Pozwalajg na zidentyfikowanie mu-
tacji w 90-99% przypadkow.

Oznaczenie poziomu czynnika VIII i IX

Na wyniki oznaczenia poziomu czynnika VIII moze mie¢ wptyw wiele
czynnikow. Napiecie fizyczne i psychiczne, cigza, pigutki antykoncepcyjne,
karmienie piersia, ¢wiczenia fizyczne, niedawne transfuzje krwi oraz infekcje
moga zmienia¢ wynik badania. Poniewaz trudno wyeliminowac wszystkie
te czynniki, powinny by¢ one brane pod uwage. Najprawdopodobniej
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wazny jest rowniez wptyw hormondw. Sugeruje sie, ze aktywno$¢ czyn-
nika VIII nalezy mierzy¢ podczas miesigczki, kiedy poziomy hormondéw sg
najnizsze, chociaz zalecenie to budzi duze kontrowersje. W przypadku
nosicielek hemofilii B wymienione czynniki nie majg wptywu na poziom
czynnika IX i badanie mozna wykona¢ w dowolnym momencie.

Przed kazdym badaniem uktadu krzepniecia lekarz przeprowadza z pa-
cientkg peliny wywiad dotyczacy objawdéw krwotocznych oraz chordb
w rodzinie, jak réwniez wykonuje badanie fizykalne i niekiedy réwniez
badanie ginekologiczne (nie zawsze konieczne u nastolatek).

Badania genetyczne

Istnieje szereg testow, ktére mozna wykonacé, aby okresli¢ status nosiciel-
ki. Sg one skomplikowane i trudno dostepne, a uzyskanie wynikéw moze
trwa¢ wiele miesiecy. W Polsce badania nosicielstwa wykonywane sg
jedynie w Instytucie Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie i obejmuijg
tylko nosicielki ciezkiej hemofilii A. Nie sg one refundowane przez NFZ
(stan na rok 2017). W zaleznosci od konkretnego przypadku, doktadnos¢
tych badan waha sie od 90% do 99%. Ich wyniki sg najbardziej przewidy-
walne, jezeli dostepne jest DNA chorego na hemofilie cztonka rodziny.

Badania DNA wykonuje sie zwykle u kobiet, ktére sg prawdopodobnymi
nosicielkami hemofilii (na przykfad takich, ktére majg brata chorego na
hemofilie). DNA uzyskuje sie z krwi, co oznacza, ze do wykonania
badania wystarczy pobranie probki krwi z zyty.

Analiza mutacji

Analizy genetycznej dokonuije sie, szukajgc zmian w genie czynnika VIII lub
IX. Laboratorium rozpoczyna analize od poszukiwania w genie czynnika VII
mutacji zwanej inwersjg. Potowa mezczyzn z ciezkg postacig hemofilii A ma
takg mutacje. Jesli nie stwierdzi sie inwers;ji, laboratorium musi wykonac¢
kolejne badania, bardziej skomplikowane i czasochtonne. Po okresleniu
rodzaju mutacji u chorego na hemofilie, mozna stwierdzi¢, czy ta sama
mutacja jest obecna u jego matki lub innych kobiet w rodzinie, u ktdrych
chcemy sprawdzi¢ nosicielstwo. W przypadkach, gdy zidentyfikuje sie mu-
tacje (90-99% osadb), wynik badania nosicielki jest w 100% wiarygodny.
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Badanie sprzezen genetycznych DNA

Jesli mutacja nie jest znana, nastepnym krokiem sg badania sprzezen
genetycznych DNA. Wymaga to Sledzenia pewnych markeréw (natural-
nych zmian w sekwencji DNA) wewnatrz genu hemofilii i/lub wokot niego.
W odroéznieniu od identyfikacji mutacji analiza sprzezen nie jest bada-
niem bezposrednim, jednak moze z pewnym prawdopodobienstwem
dostarczy¢ informacji o statusie nosicielki. Do badania konieczne sg
probki DNA innych cztonkéw rodziny, zaréwno chorych na hemofilie, jak
i zdrowych. Okreslony ,wzér” chromosomu X, ktéry odziedziczyt chory na
hemofilie krewny, moze dostarczy¢ informacji o nosicielstwie u spokrew-
nionych z nim kobiet.

Wiszystkie adoptowane dzieci powinny miec dostep do swojej dokumentacji medycz-
nej i by¢ swiadome wystgpowania chorob przewlektych w biologicznej rodzinie.
W moim przypadku brak takich informacji spowodowat, Ze urodzenie dziecka cho-
rego na hemofilie byto dla mnie ogromnym zaskoczeniem.

GDZIE WYKONAC BADANIA?

Osrodki leczenia hemofilii sg najlepszym miejscem do wykonania kom-
pleksowych badan. Personel tych klinik wie, ze badania niejednokrotnie
trzeba powtarzac, aby uzyskac doktadng diagnoze. Dzieje sie tak dlatego,
ze na badanie poziomu czynnikdw krzepniecia ma na przykiad wptyw
rodzaj metody laboratoryjnej, a nawet grupa krwi kobiety (osoby z grupg 0
majg naturalnie nizsze poziomy czynnika von Willebranda niz osoby z gru-
pami A, B lub AB). Wiele innych czynnikéw moze zaburzyé wyniki testow.
Z tego powodu zdarza sie, ze wiele kobiet styszy diagnoze, iz nie majg
skazy krwotocznej, podczas gdy w rzeczywistosci jg majg. Personel osrod-
kow leczenia hemdfilii jest tego Swiadomy i wykona dodatkowe badania,
jesli kobieta nadal ma objawy krwotoczne. Czesto z zespotem leczenia
hemofilii wspotpracuje doradca genetyczny lub genetyk, ktdry obejmuje
pacjentki specjalistyczng opieka.

Mniejsze osrodki przeprowadzajg jedynie testy przesiewowe uktadu
krzepniecia, obejmujgce czas protrombinowy (PT), czas czesciowej
tromboplastyny po aktywacji (APTT) i czas krwawienia, ale testy te nie sg
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wystarczajgce do tego, zeby wykry¢ wszystkie skazy krwotoczne. Lekarze
z matych osrodkéw powinni kierowac pacjentéw na specjalistyczne ba-
dania do osrodkéw leczenia hemofilii. Specjalisci w tych placéwkach majg,
wiedze i doswiadczenie potrzebne do przeprowadzenia wiasciwych badan
i odpowiedniego leczenia chorych na skazy krwotoczne.

REAKCJE NAROZPOZNANIE NOSICIELSTWA

Ludzie na r6zne sposoby radzg sobie z nowymi, trudnymi wiadomoscia-
mi. Reakcja na niespodziewang informacje o nosicielstwie powaznej
choroby przewlektej zalezy od wieku, wczesniejszych doswiadczen ze
schorzeniem, posiadanej wiedzy na temat choroby, jak réwniez powo-
doéw, dla ktérych wykonywano badanie w kierunku nosicielstwa. Kobieta
moze dowiedzieC sie o swoim nosicielstwie w bardzo mtodym wieku,
jako nastolatka (czasem w zwigzku z tym, ze odczuwa dolegliwosci
zdrowotne) lub jako osoba dorosta — najczesciej po urodzeniu dziecka
chorego na hemofilie przez nig sama albo przez inng kobiete w blizszej
lub dalszej rodzinie. Potencjalne nosicielki hemofilii powinny otrzymac
wiasciwg pomoc medyczng: porade genetyczng i odpowiednie badania
specjalistyczne, ale rowniez wsparcie psychologiczne, ktére pomoze im
poradzi¢ sobie z psychologicznymi i etycznymi aspektami nosicielstwa
choroby genetyczne;j.

Rozpoznanie nosicielstwa w wieku nastoletnim

Reakcje

Nastolatka, ktéra dowiaduje sie, ze jest nosicielka, moze do$wiadczyc¢
wielu réznych uczu¢ i emocji.

Moja corka miata zaledwie szesc lat, gdy okazato sig, Ze jest nosicielkg. Przyjeta to
dobrze, cieszgc sig, ze majg z bratem cos wspolnego — hemofilie.

Mioda kobieta moze obawiac sie tego, jak nosicielstwo wptynie na jej
przyszte zwigzki i mozliwos¢ posiadania dzieci. Moze mie¢ poczucie
straty, ze nie jest ,genetycznie doskonata”, a nawet wypiera¢ diagnoze —
nie przyjmowac jej do wiadomosci. Wyparcie jest jednym ze sposobow
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radzenia sobie ze zlymi informacjami. Osoba obcigzona genetycznie
moze odczuwac zto$¢ w stosunku do swojego ciata oraz do rodzicow,
obwiniajgc ich o przekazanie wadliwego genu. Nawet gdy dziewczynka
wie od dawna, ze moze by¢ lub jest nosicielkg, dopiero w okresie
dojrzewania w petni uswiadamia sobie konsekwencje tego faktu.

Na stosunek miodej dziewczyny do choroby i nosicielstwa ogromny
wptyw ma to, jak inni cztonkowie rodziny, zwtaszcza rodzice, radzg sobie
z chorobg innych, np. brata. Czy dziecko chore na hemofilie postrzegane
jest wytgcznie jako osoba niepetnosprawna, wymagajgca ciagtej pomocy
i wsparcia, czy tez jako osoba o wielu mocnych stronach, ktérej przy-
padkiem ,zdarzyto sie” mie¢ hemofilie? Jezeli brat, ojciec, wuj czy kuzyn
mieli ciezkie przezycia zwigzane z hemofilig, moze to mie¢ istotny wptyw
na stosunek nosicielki do tej choroby.

Mioda kobieta moze tez poczuc¢ ulge na wies¢ o nosicielstwie, poniewaz
wreszcie poznaje przyczyne nadmiernych krwawien lub siniaczenia i mo-
ze by¢ skutecznie leczona. Jezeli dziewczyna ma pozytywne wzorce
w rodzinie lub kto$ bliski, kogo bardzo kocha, choruje na hemdfilie,
wiadomos¢ o nosicielstwie moze dac jej poczucie wyjatkowej wiezi z tg
osobg, zwtaszcza gdy hemofilia zostanie rozpoznana réwniez u niej
samej. Mtoda kobieta ma wieksze szanse na pogodzenie sie z diagnoza
bez etapu buntu i zaprzeczenia, jesli jej matka zaakceptowata swoje
wiasne nosicielstwo i nauczyta sie z nim zy¢.

Rodzice muszg by¢ gotowi wystuchaé obaw swojej corki i zaakceptowac
je, dac jej czas i wsparcie, ktérego potrzebuje, aby uporac sie ze swoimi
emocjami.

Rozpoznanie nosicielstwa w wieku dorostym

Reakcje

Skaza krwotoczna moze pojawi¢ sie rowniez w rodzinie, w ktérej nie byto
wczesniejszych przypadkéw hemofilii. W takim przypadku reakcjg ro-
dzicow na rozpoznanie u niemowlecia lub u dziecka choroby moze by¢
szok, niedowierzanie, zaprzeczenie, zal i zlo$¢. Przez pewien czas
rodzice dziecka mogg réznie reagowac, nie wylaczajgc wzajemnego
obwiniania sie za przeniesienie choroby genetycznej. Niektére kobiety,
w ktérych rodzinie wystepowata hemofilia, nie biorg nawet pod uwage
mozliwosci posiadania chorego dziecka, dlatego ich reakcja moze by¢
taka sama, jak osoby bez historii choroby w rodzinie.

52



ROZDZIAL 5. Badanie nosicielstwa

Nie dopuszczatam do siebie mysli o mozliwosci urodzenia dziecka chorego na
hemofilig, chociaz wiedziatam, Ze ta choroba wystepuje w mojej rodzinie.

Nie dowierzatam w to, Ze jestem nosicielkg. Czutam odpowiedzialnosc i glteboki smu-
tek. W pewnym sensie nie wiedziatam juz, kim jestem, jakbym stata si¢ inng osobg.

Zta wiadomo$¢ moze sprawié, ze rodzice popadajg w stan szoku, w ktérym
nie sg w stanie zrozumie¢ nic wiecej poza kilkoma pierwszymi zdaniami
wypowiadanymi przez lekarza. Takg sytuacje mozna poréwnaé do ,tran-
su”. Zaakceptowanie nosicielstwa jest procesem, ktéry rozpoczyna sie
w chwili, gdy zaistnieje podejrzenie skazy krwotocznej u dziecka, trwa
w czasie rozmow ze specjalistami, badan, kolejnych konsultacji lekarskich
i — miejmy nadzieje — skierowania do osrodka leczenia hemofilii. Gdy mija
~pierwszy szok”, informacja o chorobie stopniowo dociera do $wiadomosci
rodzicow. Nawet wtedy, gdy z pierwszej rozmowy z lekarzem nie za-
pamietali nic poza samg wiadomoscig o hemofilii, bedg wiedzie¢, do kogo
zwrdcic sie po pomoc i gdzie szuka¢ odpowiedzi na swoje pytania.

Wsparcie

Rodzice potrzebujg czasu, by oswoi¢ sie z nowymi informacjami i zrozumie¢
ich potencjalne konsekwencje dla dziecka i catej rodziny. Muszg zorien-
towac sie tez, gdzie szuka¢ pomocy i odpowiedzi na pojawiajgce sie pytania
i watpliwosci, kto pomoze im rozwia¢ obawy i zapewni, ze ich strach jest
czyms$ naturalnym. Personel osrodka leczenia hemofilii musi by¢ szcze-
golnie wrazliwy na potrzeby rodzicow, ktére mogag by¢ réznorodne: niektorzy
potrzebujg odosobnienia, aby w spokoju przemysle¢ otrzymane informacje
i opanowa¢ wiasne emocije, inni wrecz przeciwnie — odczuwajg silny ,gtdd
informacji”. Rodzice, w zaleznosci od tego, jak wygladaty ich dotychcza-
sowe relacje, mogg potrzebowaé wsparcia, by zrozumie¢ punkt widzenia
drugiej osoby, a takze wskazéwek, jak zaakceptowac jej sposob radzenia
sobie z zaistniatg sytuacjg. Os$rodek leczenia hemofilii powinien uzgodnic
z rodzicami chorego dziecka termin kolejnej wizyty, na ktorej bedg mieli
szanse zadac pytania po otrzasnieciu sie z pierwszego szoku.

Rozmowy z innymi rodzicami dzieci chorych na hemofilie sq bardzo pomocne.
Innych rodzicow mozna poznac poprzez osrodek leczenia hemofilii lub Stowa-
rzyszenie Chorych na Hemofilie. Rozmowa z kims, kto przeszedt przez to samo,
sprawia, zZe wszystko wydaje si¢ o wiele prostsze.
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Rodzenstwo

W rodzinie, w ktorej hemofilia pojawita sie niespodziewanie, mozliwosc¢
nosicielstwa hemofilii u corki moze stac sie dla rodzicow kolejnym ciosem
po pierwszym szoku, spowodowanym hemofilig syna. Opieka i wsparcie
specjalistow sg w tym okresie bardzo wazne. Rodziny w rézny sposob
radzg sobie z problemem mozliwego nosicielstwa choroby u corki. Oba-
wiajg sie o jej przysztosc¢, o to, czy bedzie miata krwawienia, jaki bedzie
jej stosunek do matki, ktéra przekazata jej uszkodzony gen. Czy bedzie
miata chore dziecko i czy bedzie musiata przej$¢ przez to samo, co oni?

Konsekwencje dla rodziny

Decyzja o ustaleniu nosicielstwa pocigga za sobg konsekwencje istotne
dla catej rodziny, wymaga wiec wspoélnego przemyslenia i przedysku-
towania problemu. Rozpoznanie nosicielstwa moze wptyng¢ na wybor
zyciowego partnera lub zasia¢ watpliwosci co do posiadania dzieci, moze
tez na przyktad pojawi¢ sie mozliwos¢ przekazania hemofilii dzieciom
przez siostry nosicielki, bedace juz w cigzy. Swiadomo$¢ nosicielstwa
moze zawazy¢ na decyzjach dotyczacych kraju zamieszkania, matzenst-
wa, kariery zawodowej i plandw dotyczgcych liczby dzieci. Podejmowane
decyzje mogg wywota¢ rézne reakcje ze strony krewnych. Doradca
genetyczny moze pomoc, zapoznajgc zainteresowane osoby z moz-
liwymi strategiami informowania innych zagrozonych kobiet w rodzinie,
takich jak siostry, cérki czy siostrzenice.

Dlaczego warto wiedziec¢ wiecej?

Kobiety, ktére pytano o odczucia zwigzane z nosicielstwem, posiadaniem
syna chorego na hemofilie lub cérki-nosicielki, podkreslaty korzysci, jakie
wynikajg z odpowiedniej wiedzy na temat nosicielstwa. Wiedza ta data im
(lub mogtaby dac) mozliwo$¢ zrozumienia, co sie z nimi dzieje i jak sobie
z tym radzi¢. Informacje na temat nosicielstwa mozna uzyska¢ w osrodku
leczenia hemofilii, od doradcéw genetycznych, jak rowniez w Stowarzy-
szeniu Chorych na Hemofilie. Pomocy w poszukiwaniach odpowiednich
zrodet wiedzy mozna szukac takze u innych chorych na skazy krwotoczne.
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Ten rozdziat dotyczy wielu kwestii zwigzanych z posiadaniem
dzieci, w tym:

planowania rodziny,

metod zaptodnienia,

trudnosci z zajsciem w cigze,

diagnostyki prenatalnej,

poronien,

cigzy,

porodu i potogu,

opieki medycznej po porodzie,

karmienia piersia,

opieki nad noworodkiem chorym na hemofilie,
operacji usuniecia macicy,

krwawien w okresie klimakterium (menopauzy).
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CZYNNIKI WPLYWAJACE
NA DECYZJE O POSIADANIU DZIECI

Przed podjeciem jakiejkolwiek, decyzji nosicielka i jej partner powinni
mie¢ petng swiadomosc¢ choroby i sposobu jej przenoszenia, jak row-
niez dostepnych mozliwosci dotyczacych posiadania dzieci i diagno-
styki prenatalnej.

Znow jestem w cigzy. Jestesmy z mezem bardzo szczesliwi. Nasz pierwszy syn ma trzy
lata i choruje na hemofilie. Chcielibysmy miec dziewczynke, aby unikngc hemofilii,
ale jesli bedzie chiopiec i bedzie chory, przyjmiemy go i pokochamy tak mocno, jak
pierwszego syna.

Dzieki dzisiejszemu poziomowi opieki nad chorymi na hemofilie niektére
nosicielki uznajg te chorobe za mozliwg do opanowania. Wiedzg, ze
w kazdym miejscu Polski dostepne sg koncentraty czynnikow krzep-
niecia. Akceptuja ryzyko urodzenia dziecka chorego na hemofilie. Wiele
par nie mysli nawet o diagnostyce prenatalne;.

Dla innych rodzicow mozliwo$¢ przekazania bolesnej choroby dziecku,
zwigzane z tym poczucie winy oraz trudnosci zyciowe, jakie mogg ich
czeka¢ w zwigzku z opiekg nad chorym dzieckiem, sg argumentami
przeciwko cigzy. Dodatkowo mogag obawia¢ sie nosicielstwa u corki
i chcie¢ unikng¢ narazania jej w przyszto$ci na stres z tym zwigzany.

Przekonania religijne i/lub kulturowe moga zmniejszac¢ liczbe dostepnych
opcji postepowania. Na decyzje moga mie¢ niekiedy duzy wpltyw prze-
konania osobiste lub tez nacisk spoteczny ze strony oséb, ktére gtoszg
poglad o ,obowigzku” nierozprzestrzeniania choroby niosacej za sobg
obcigzenia finansowe dla spoteczenstwa.

Opinie wygtaszane przez pracownikéw stuzby zdrowia mogg mie¢ wptyw
na decyzje o posiadaniu drugiego dziecka.

Osoby, ktore wiedziaty, Ze jestem nosicielkg, dziwity sie: , Chyba nie chce Pani mie¢
w przysztosci dzieci?”.

56



ROZDZIAL 6. Cigza i poréd

Poradnictwo genetyczne ma na celu pomoéc pacjentce/rodzinie w zrozu-
mieniu medycznych, psychospotecznych i rodzinnych aspektéw choroby
genetycznej i przystosowaniu sie do nowej sytuacji. Doradca genetyczny,
nie wydajac zadnych osgdow, stara sie pomoc parze w podjeciu Swia-
domej decyzji oraz w zaakceptowaniu ryzyka choroby genetyczne;.

Gdy rozmawialismy z mezem o posiadaniu dzieci, nie wiedziatam, jak powiedzie¢
mu o hemofilii.

Poradnictwo genetyczne dotyka delikatnych kwestii zwigzanych z posia-
daniem dzieci. Poczucie winy, rozzalenie i obarczanie odpowiedzialnosciag,
siebie lub innych mozna zmniejszyé, pomagajac parom, na neutralnym
gruncie, zrozumie¢ oczekiwania, potrzeby i punkt widzenia drugiej osoby.
Doradcy genetyczni muszg posiada¢ niezbedng wiedze i umiejetnosci
oraz jasno wyznaczac cele terapii.

MOZLIWOSCI PLANOWANIA RODZINY

Istnieje kilka mozliwych opcji planowania rodziny.

Po przyjsciu na swiat chorego na hemofilie syna, pracownicy stuzby zdrowia nega-
tywnie komentowali naszq decyzje o posiadaniu kolejnego dziecka.

Niektorzy po prostu akceptujag mozliwos¢ posiadania dziecka chorego na
hemofilie. Postawa nosicielki czesto wynika z doswiadczen, jakie ma ona
w zwigzku z hemofilig w rodzinie. Patrzenie na cierpienie bliskiej osoby mo-
ze negatywnie wpltyna¢ na decyzje kobiety o urodzeniu dziecka, ktére moze
by¢ chore na hemofilie. Z drugiej strony obawy czesto malejg w zwigzku
z postepem, jaki nastapit w sposobie leczenia hemofilii i zmniejszeniem
ryzyka zakazen wirusowych poprzez produkty lecznicze. Wspétczesna
kompleksowa opieka sprawia, ze dzisiaj dziecko moze dorasta¢ bez
uszkodzen stawow, z ktérymi musiato zmagac sie starsze pokolenie.

Inng mozliwo$cig jest adopcja dziecka lub stworzenie rodziny zastepczej.

Niektore pary decydujqg sie, by nie mie¢ dzieci. Bez wzgledu na to, jaka de-
cyzje podejmiecie, warto wczesniej jg dobrze rozwazy¢ i przedyskutowac.
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Zatuje, ze nic nie wiedziatam o mozliwosciach planowania rodziny i uzyskania
odpowiedniej porady.

Istnieje takze mozliwos$¢ skorzystania z jednej z tak zwanych metod
wspomaganego rozrodu (czyli poczecia inng droga niz naturalna), elimi-
nujagcych ryzyko urodzenia dziecka chorego na hemofilie.

Poradnictwo genetyczne jest wazng czescig kompleksowej opieki w o$rod-
kach leczenia hemofilii. Mimo poprawy jakosci zycia dzieki terapii substy-
tucyjnej, wrodzone skazy krwotoczne nadal majg powazny wpltyw nie tylko
na zycie codzienne i zdrowie psychiczne chorego dziecka, ale rowniez na
nosicielki i bliskich cztonkéw rodziny.

Podjecie przez nosicielke hemofilii Swiadomej decyzji w kwestii posiadania
dzieci wymaga odpowiedniej wiedzy o dziedziczeniu choroby, diagnostyce
prenatalnej i mozliwosciach prawnych dostepnych w danym kraju (doty-
czacych na przyktad przerywania cigzy w przypadku choroby ptodu).

METODY WSPOMAGANEGO
ROZRODU DOSTEPNE NA SWIECIE

Zaptodnienie in vitro i diagnostyka preimplantacyjna

Komorki jajowe pobrane od kobiety zaptadnia sie w laboratorium plem-
nikami partnera kobiety. Nazywa sie to zaptodnieniem in vitro. Kiedy
zarodek skfada sie z 6-8 komorek, pobiera sie z niego jedng z tych
komérek. Uzyskanie wynikow badania tej komorki trwa od 48 do 72
godzin. Celem tej procedury jest wybranie meskich zarodkoéw, ktore nie
sg obcigzone hemofilig, i ich wszczepienie do macicy kobiety. Zarodki
mozna rowniez zamraza¢ do wykorzystania w przysziosci. Opcje te
moga wybrac pary, ktére sg przeciwne przerywaniu cigzy.

Zaptodnienie in vitro i diagnostyka preimplantacyjna sg drogie i mato
dostepne. Szanse na cigze metoda in vitro wynosza okoto 30% na cykl,
nawet jesli para nie ma problemoéw z poczeciem.
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Zaptodnienie in vitro z wykorzystaniem komorki jajowej dawczyni

Przy zaptodnieniu in vitro istnieje rowniez mozliwos¢ wykorzystania ko-
mérek jajowych pobranych od innej kobiety. W takim przypadku dziecko
nie jest narazone na odziedziczenie od matki genu powodujacego he-
mofilie. Procedura rozpoczyna sie od znalezienia kobiety niebedacej
nosicielkg hemofilii, ktéra zgodzi sie na oddanie swoich komérek jajo-
wych do zaptodnienia in vitro. Zarodki sg nastepnie wszczepiane do
macicy nosicielki. Metoda ta jest najbardziej skuteczna, gdy dawczyni
jest mtoda.

Zaptodnienie in vitro z wykorzystaniem nasienia dawcy

Ta opcja jest dostepna dla mezczyzn chorych na hemofilie i ich zon. Para
moze zdecydowac sie na zaptodnienie in vitro z wykorzystaniem nasienia
innego mezczyzny (dawcy), poniewaz nie bedzie mie¢ dzieki temu corki-
-nosicielki.

UWAGA: Zapytaj w o$rodku leczenia hemofilii o mozliwosci wykonania
tych procedur w Polsce. Sprawdz aktualne regulacje prawne.

NATURALNE POCZECIE DZIECKA

Wiele nosicielek hemofilii cierpi na intensywne i obfite krwawienie menstru-
acyjne (krwotoczne miesigczki). Psychologiczne skutki krwotocznych mie-
sigczek, nie wspominajgc o problemach zwigzanych z utratg duzej ilosci
krwi, mogg by¢ istotnym utrudnieniem w staraniach o poczecie dziecka.
Niektére kobiety majg obfite krwawienia w nieregularnych odstepach
czasu. Owulacja w potowie cyklu moze by¢ bardzo bolesna. Silny bol moze
réwniez towarzyszy¢ miesigczkom. Obfite krwawienia mogg powodowaé
anemie i state uczucie zmeczenia. Wszystkie te objawy nie sprzyjajg
udanemu wspotzyciu. Skuteczne leczenie dolegliwosci ginekologicznych
spowodowanych skazg krwotoczng jest pierwszym krokiem do poprawy
zycia seksualnego i zwigkszenia szansy na poczecie dziecka.
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Poczecie dziecka a tabletki antykoncepcyjne

Pierwsza metoda kontroli obfitych krwawien miesigczkowych bywa cza-
sem leczenie hormonalne. Doustna pigutka antykoncepcyjna jest bardzo
skuteczng metodq leczenia obfitych miesigczek. Jednak dla kobiety
pragnacej w danej chwili zajS¢ w cigze terapia taka oczywiscie nie jest
odpowiednia.

Niektore kobiety, pomimo pragnienia posiadania potomstwa, obawiajg
sie przerwania terapii hormonalnej, poniewaz wigze sie to z powrotem do
obfitych krwawien miesiaczkowych, anemii i bélu oraz pogorszeniem
jakosci zycia. Decyzja o przerwaniu terapii powinna by¢ podjeta pod
kontrolg lekarza, ktéry zadba o odpowiednie leczenie w przypadku poja-
wienia sie cykli bezowulacyjnych lub nawrotu krwotocznych miesigczek.
Specjalisci z osrodka leczenia hemofilii mogg zaproponowac inne, alter-
natywne metody leczenia obfitych krwawien miesigczkowych (patrz roz-
dziat 7. Leczenie nosicielek hemofilii).

PORONIENIA

Nie ma dowoddw na to, ze poronienia wystepujg u nosicielek hemofilii
A i B czesciej niz u pozostatych kobiet. Okoto 15-20% wszystkich cigz
konczy sie poronieniem, do ktérego dochodzi najczesciej w pierwszych
13 tygodniach cigzy (w pierwszym trymestrze). Poronieniom tym nie
mozna zapobiec, poniewaz ich przyczyng sg wady ptodu, ktére spra-
wiaja, ze nie jest on zdolny do zycia. Po poronieniu czesto wykonuje sie
zabieg wyltyzeczkowania jamy macicy, ktéry polega na rozszerzeniu
szyjki macicy i delikatnym wyskrobaniu jej wysciétki. Tak jak przed
kazdym innym zabiegiem chirurgicznym, nalezy skonsultowac sie z le-
karzem z osrodka leczenia hemofilii, aby odpowiednio zabezpieczy¢
nosicielke przed krwawieniem, jakie ten zabieg moze wywotac.
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DIAGNOSTYKA PRENATALNA HEMOFILII

Proces podejmowania decyzji

Stosunek do hemofilii zwykle zalezy od osobistych doswiadczen kobiety.
Niektore nosicielki dorastaty z bratem, ktory cierpiat z powodu powiktan
choroby. W ich rodzinie mogt pojawi¢ sie inhibitor czynnika krzepniecia.
Mogty tez widzie¢ nastepstwa zakazenia wirusowym zapaleniem watro-
by typu C. By¢ moze byty na co dzien swiadkami bélu spowodowanego
zwyrodnieniem stawéw. Te kobiety zazwyczaj odrzucajg mozliwos¢ po-
siadania dziecka chorego na hemofilie. Religia, osobisty system wartosci
i kultura rowniez odgrywajg istotng role podczas podejmowania decyzji
co do badan prenatalnych i przerwania cigzy. W catym procesie badan
prenatalnych bardzo wazng role odgrywa opieka medyczna osrodka
leczenia hemofilii, jak réowniez wsparcie psychologiczne.

Po tragicznych wydarzeniach z przesztosci bardzo obawiatam si¢ o bezpieczeristwo
lekow krwiopochodnych.

Inne pary nie decydujg sie na badania prenatalne, chca jedynie tego, aby
od razu po urodzeniu zbada¢ syna w kierunku hemofilii. Niektore pary
chcg natomiast wiedzie¢ wczesniej, czy dziecko jest chore, nawet wtedy,
gdy nie planujg przerwania cigzy — chcg sie odpowiednio przygotowac.

Chociaz na co dzien bywa trudno, nie Zatuje decyzji o urodzeniu syna i mam nadzieje,
Ze wkrotce bedziemy miec kolejne dziecko. Nie bedziemy robic badan prenatalnych,
jednak dla bezpieczenistwa przy porodzie zgodzitam si¢ na wczesniejsze okreslenie
plci dziecka.

Wizyta w poradni genetycznej powinna pomaoc utwierdzié¢ osobisty sys-
tem wartosci i przekonania partneréw, aby poczuli sie pewnie nie-
zaleznie od tego, jakg decyzje podejmg. Celem diagnostyki prenatalnej
jest dostarczenie nosicielkom i ich partnerom wiarygodnych informacji,
ktére umozliwig im podjecie swiadomej decyzji o dalszym postepo-
waniu. Doradcy genetyczni chronig niezaleznos$c¢ pacjentéw i ich prawo
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do prywatnosci, zapewniajgc wsparcie i edukacje. Muszg by¢ wrazliwi
na rézne wartosci kulturowe, przekonania religijne i réznice etniczne.
W ten sposob poszczegdlne osoby lub rodziny moga podejmowac
decyzje, ktére bedg zgodne z ich systemem warto$ci i przekonan.

Bardzo mnie zdenerwowato to, ze lekarze proponowali badania prenatalne i ewentu-
alng aborcje, chociaz weale o to nie prosilismy.

Koszt diagnostyki prenatalnej

Nosicielki i potencjalne nosicielki hemofilii (czyli na przyktad kobiety
posiadajace chorego na hemofilie syna, w ktérych rodzinie nie byto
wczesniej tej choroby) kwalifikujg sie do badan prenatalnych. Dowiedz
sie w o$rodku leczenia hemofilii, gdzie mozna wykona¢ badania pre-
natalne i czy sg one finansowane z ubezpieczenia zdrowotnego.

Mozliwosci diagnostyki prenatalnej na $wiecie

Badanie ultrasonograficzne (USG)

Niektére pary decyduja sie na poznanie pici dziecka dzieki badaniu USG,
a nastepnie, jezeli dziecko jest chtopcem, podejmujg decyzje o ba-
daniach inwazyjnych. Pte¢ w badaniu USG mozna zazwyczaj ustali¢
w 16. tygodniu cigzy. Trzeba jednak pamieta¢ o tym, ze USG nie daje
100% pewnosci co do pici dziecka.

Biopsja kosmoéwki

Kosmowka to btona otaczajgca rozwijajacy sie ptdd. Znajduje sie ona po
zewnetrznej stronie blony owodniowej. Kosmoéwka jest btong ptodowg
pokrytg tzw. kosmkami, co oznacza, ze pochodzi z tych samych ko-
morek, co rozwijajgce sie dziecko. We wczesnej cigzy czes¢ kosmkow
zagniezdza sie w macicy, by przeksztalci¢ sie w tozysko, a pozostate
zanikajg. Biopsje kosmowki mozna wykonac po 11. tygodniu cigzy w celu
uzyskania materialu DNA do zbadania. Probke mozna pobrac przez
pochwe lub przez brzuch, w zaleznosci od tego, gdzie znajduje sie
tozysko (patrz rysunek 8.).
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Bylibysmy z mezem lepiej przygotowani, gdybysmy przed urodzeniem si¢ syna
wiedzieli 0 moim nosicielstwie.

Rysunek 8. _
Gtowica ultrasonografu
Ptyn owodniowy
Kosmowka
tozysko
Sciana macicy
Gtlowica

ultrasonografu

PLYN
(alfafetoproteina,
acetylocholinesteraza)

KOMORKI
(badania biochemiczne,

l .
Piyn badania DNA)

owodn iowy

HODOWLA KOMOREK
(analiza chromosoméw,
badania DNA,

badania biochemiczne)

tozysko

Rysunek 9.
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Biopsja kosmoéwki przez pochwe przypomina badanie cytologiczne (cy-
tologie). Lekarz wykonuje badanie USG brzucha, zeby zlokalizowa¢
ptéd, wprowadzajgc jednoczesnie do pochwy wziernik. Nastepnie przez
szyjke macicy przeprowadzany jest cienki zgtebnik i kierowany do miejs-
ca, gdzie tworzy sie tozysko. Do strzykawki zasysa sie okoto 10-15
miligramow tkanki. Na wyniki trzeba czeka¢ do 3 tygodni. Wykonanie
badania przez powitoki brzucha przypomina punkcje owodni. Biops;ji
kosmoéwki unika sie przed 11. tygodniem cigzy, poniewaz istniejg donie-
sienia o nieprawidtowosciach budowy konczyn pojawiajacych sie w przy-
padkach, gdy badanie przeprowadzono wczesniej. Ryzyko poronienia
przy tym zabiegu wynosi okoto 1%.

Punkcja owodni

Punkcje owodni wykonuje sie po uptywie 15. i pét tygodnia cigzy. Pod-
czas badania USG okresla sie potozenie tozyska i lokalizuje przestrzen
wypetniong ptynem owodniowym. Nastepnie przez skére brzucha do
macicy wprowadza sie cienka igte, przez ktdrg pobiera sie niewielkg ilos¢
ptynu owodniowego (patrz rysunek 9.). Plyn ten zawiera komorki po-
chodzace z ptodu. Ryzyko powiktan podczas zabiegu wynosi 0,5%.
Jezeli komorki przed pobraniem DNA do badan trzeba podda¢ hodowli,
na wyniki czeka sie od 3 do 4 tygodni.

Roéznica pomiedzy punkcjg owodni a biopsjg kosmoéwki jest taka, ze
biopsje wykonuje sie w mniej zaawansowanej cigzy, wiec wyniki sg
dostepne wczesniej.

Tak, jak w przypadku innych zabiegéw u nosicielki hemofilii, nalezy
podja¢ srodki ostroznosci, aby zapobiec nadmiernym krwawieniom —
niezbedna jest opieka osrodka leczenia hemofilii.

Badanie krwi ptodu

Badanie krwi ptodu moze by¢ wykonane w 18. tygodniu cigzy lub pdznie;j.
Prébke pobiera sie z zyly pepkowej, pod kontrolg USG, za pomocg igty
wprowadzonej przez skére brzucha. Poziom czynnika krzepniecia moz-
na zbada¢ od razu po pobraniu krwi. Nalezy upewni¢ sie, ze pobrana do
probowki krew nalezy rzeczywiscie do ptodu, a nie do matki. Jest to
trudny zabieg, a ryzyko poronienia wynosi az 5%.
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Badanie krwi matki

Obecnie trwajg prace nad nowa, nieinwazyjng metodg diagnostyki pre-
natalnej. W przysztosci komorki ptodu bedzie mozna pozyskac¢ z krwi
matki pobranej w 7—8 tygodniu cigzy. Meskie chromosomy ptodu zostang
wyizolowane z krwi matki i zbadane na obecno$¢ hemofilii. Zabieg ten
nadal pozostaje w sferze badan eksperymentalnych.

Potencjalne problemy psychologiczne

Jesli nosicielka ma juz brata lub syna chorego na hemofilie, a wyniki
badan prenatalnych wykaza, ze dziecko jest chtopcem chorym na hemo-
filie, kobieta moze przezywa¢ powazne rozterki zwigzane z decyzjg
0 przerwaniu cigzy. Pozbywajac sie chorego na hemofilie dziecka moze
czug¢, jakby odrzucata rowniez swojego chorego syna lub chorego brata.
Z drugiej strony moze obawiac sie, czy zdota udzwigng¢ emocjonalnie
ciezar zwigzany z posiadaniem kolejnego dziecka chorego na hemofilie.
Jej uczucia moga by¢ ponadto sprzeczne z tym, co odczuwa jej partner.

Problem nosicielstwa hemofilii bywa rdznie przedstawiany przez poszczegolnych do-
radcow genetycznych. Nie wszyscy w jednakowy sposob omawiajg zalety i wady roz-
nych dostepnych metod. Informacje uzyskane od samych nosicielek mogqg sprowokowac
dyskusje w gronie specjalistow i pomac ustalic jednolite wytyczne w tym zakresie.

Od czasu wprowadzenia skutecznego leczenia profilaktycznego w kra-
jach rozwinietych coraz mniej nosicielek hemofilii jest zainteresowanych
diagnostyka prenatalng. Profilaktyka i leczenie domowe poprawity jako$¢
zycia mtodych ludzi chorych na hemofilie i ich rodzin. Wiekszos¢ z nich
moze dorastaé bez zwyrodnien stawdw i innych powiklan. Badania pro-
wadzone w Szwecji pokazaty, ze gtébwnym powodem, dla ktérego no-
sicielki nie korzystajg z badan prenatalnych, jest to, ze nie uwazajg
hemofilii za chorobe, ktéra usprawiedliwia przerwanie cigzy. Posiadanie
dziecka jest osobistg decyzjg i kazda kobieta stara sie wybra¢ to, co
najlepsze dla niej i dla jej rodziny.

Najistotniejszym czynnikiem wptywajgcym na decyzje kobiet o posia-
daniu dzieci nadal pozostaje wczesniejsze doswiadczenie z hemofilig
w rodzinie.
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CIAZA

Wiekszos¢ kobiet ze skazami krwotocznymi nie krwawi podczas cigzy
ani w czasie porodu. Poziomy czynnika VIl i czynnika von Willebranda
podczas cigzy zwykle znacznie wzrastajg, co zmniejsza ryzyko krwa-
wienia u nosicielek hemofilii A, w przeciwienstwie do czynnika IX, ktérego
poziom nie zmienia sie w cigzy w istotny sposdb. Jezeli poziom czynnika
VIII u nosicielki jest niski, nalezy go ponownie oznaczy¢ w trzecim
trymestrze cigzy, gdy osigga swoje maksimum (zazwyczaj pomiedzy 29.
a 35. tygodniem cigzy). Jesli nadal jest niski, nalezy odpowiednio za-
bezpieczy¢ pacjentke na czas rozwigzania. Po porodzie poziom czynnika
VIII wraca do wartosci wyjsciowych w ciggu 7-10 dni, ale moze sie
zdarzy¢, ze spadek nastgpi wczesniej. Okreslenie poziomu czynnika
przed porodem da lekarzom mozliwos¢ zastosowania wiasciwego le-
czenia, ktore zapobiegnie krwotokom.

Przed kazdym inwazyjnym zabiegiem lub badaniem wykonywanym w cza-
sie cigzy (na przyktad punkcjg owodni) nalezy oznaczy¢ poziom czynnika.
Zwykle uznaje sie, ze poziom rowny 50% jest wystarczajacy do zabiegu
oraz do porodu. U nosicielek hemofilii A, u ktérych poziom czynnika VIl
jest nizszy, trzeba zastosowaé desmopresyne, ktéra zwieksza poziom
czynnika von Willebranda i czynnika VIII. Desmopresyne stosuje sie row-
niez w celu unikniecia krwotoku po porodzie oraz w trakcie ciecia ce-
sarskiego. W kazdym konkretnym przypadku decyzje o sposobie leczenia
podejmie lekarz, majac na uwadze to, ze desmopresyna w pewnych
sytuacjach nie powinna by¢ stosowana ze wzgledu na mozliwosé po-
wiktan. Jesli konieczne jest podawanie czynnika VIII lub IX, zaleca sie
stosowanie koncentratdow rekombinowanych, poniewaz koncentraty czyn-
nikdw krzepniecia pochodzace z ludzkiego osocza moga przenosic par-
wowirusa, ktéry moze by¢ przyczyng poronienia.

Opieke nad nosicielkg hemofilii w cigzy powinien sprawowacé zespot
specjalistow. Kobieta i jej partner powinni skonsultowac sie z hemato-
logiem, ginekologiem, doradcg genetycznym i neonatologiem (pediatrg),
ktérzy odpowiedzg na ich pytania dotyczace miedzy innymi diagnostyki
prenatalnej, leczenia podczas porodu oraz opieki nad matkg i dzieckiem
w okresie poporodowym. Nie nalezy zwlekaé z ustaleniem planu po-
stepowania do czasu, gdy pordd sie rozpocznie.
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POROD | POLOG

Przyszta matka powinna uzyska¢ od hematologa zalecenia na pismie
dotyczace porodu i zabrac je ze sobg do szpitala na wypadek, gdyby
w momencie porodu jej lekarz lub dokumentacja medyczna nie byly
dostepne. Jezeli to mozliwe, pordd powinien odby¢ sie w szpitalu, w kté-
rym pracuje rowniez lekarz zajmujacy sie leczeniem skaz krwotocznych.
Jezeli pordd ma odby¢ sie w innym szpitalu niz ten, w ktérym znajduje sie
odrodek leczenia hemofilii, trzeba wczesniej uprzedzi¢ lekarzy gine-
kologow i pediatrow o szczegolnych zaleceniach dotyczacych porodu
i opieki nad dzieckiem.

Nosicielki hemofilii nie musza by¢ poddawane cigciu cesarskiemu. Przy
braku innych przeciwwskazan poréd sitami natury jest bezpieczny i nie
zwieksza ryzyka krwotoku wewnatrzczaszkowego u dziecka chorego na
hemofilie. W zwigzku z tym cesarskie ciecie rozwaza sie jedynie w przy-
padku innych wskazan (np. pofozniczych lub okulistycznych). Kwestia
wykonywania cie¢ cesarskich jest jednak stale przedmiotem dyskusiji,
poniewaz w praktyce zabiegi te czesto wykonuje sie z duzo mniej po-
waznych przyczyn niz hemofilia.

Pte¢ ptodu mozna okre$li¢ dos¢ wiarygodnie juz we wczesnej cigzy za
pomocg badania USG. Pozwala to stwierdzi¢, czy hemofilia u dziecka
jest prawdopodobna (czy dziecko jest ptci meskiej). Jesli u ptodu potwier-
dzono lub podejrzewa sie skaze krwotoczna, pordd powinien przebiegaé
w jak najdelikatniejszy sposob.

Jezeli u matki poziom czynnika krzepniecia wyraznie odbiega od normy,
nalezy unikac:

znieczulenia zewnatrzoponowego (znieczulenia dolnej czesci ciata za

pomoca nakiucia odcinka ledzwiowego kregostupa),

niepotrzebnego naciecia krocza (przeciecia skéry w okolicy pochwy
w celu unikniecia jej rozdarcia),

cesarskiego ciecia, chyba ze kobieta dostata zapobiegawczo desmo-
presyne lub odpowiedni koncentrat czynnika w celu znormalizowania
poziomu czynnika we krwi.
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U dziecka, jesli tylko to mozliwe, nalezy unika¢:

@

wydobycia za pomocg prézniociggu,

©)

uzycia kleszczy,

©)

zaktadania elektrod na skore gtowki,

@

pobierania do badania krwi ze skory gtowki,

@

zastrzykoéw domiesniowych.

ZNIECZULENIE

Ryzyko krwotoku w wyniku zatozenia znieczulenia zewnatrzoponowego
lub rdzeniowego u kobiet, ktdre nie sg nosicielkami, jest niezmiernie mate
(1 na 150 000 zabiegow), jednak zwieksza sie w przypadku skazy krwo-
tocznej. Taki rodzaj znieczulenia nie jest zalecany u kobiet ze skazag
krwotoczng, chyba ze wczesniej zastosuje sie odpowiedni preparat, ktory
znormalizuje krzepniecie.

Jezeli z powodu powikian konieczne jest pilne wykonanie ciecia ce-
sarskiego, nalezy przedstawi¢ kobiecie mozliwe zagrozenia zwigzane
zaréwno ze znieczuleniem ogolnym, jak i rdzeniowym. Po zastosowaniu
znieczulenia rdzeniowego pacjentke nalezy obserwowaé, aby upewni¢
sie, ze nie doszto do powikian. Kobiety ze skazami krwotocznymi mogg
mie¢ wykonane znieczulenie rdzeniowe pod warunkiem, ze zaburzenia
krzepniecia ulegty u nich normalizacji podczas cigzy lub na skutek od-
powiedniej terapii (na przyktad czynnikiem krzepniecia). Odpowiednie
postepowanie nalezy jednak zaplanowac z wyprzedzeniem, aby oszcze-
dzi¢ pacjentce koniecznosci podejmowania trudnych decyzji pod presja
i w czasie silnego bolu.

OPIEKA POPORODOWA

Po porodzie poziomy czynnika VIII i czynnika von Willebranda do$¢
szybko opadajg. W przypadku krwotoku poporodowego mozna zastoso-
wac desmopresyne. W przypadku powaznego krwotoku niekiedy trzeba
podac koncentrat czynnika krzepniecia.
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W populacji wszystkich kobiet ryzyko wczesnego krwotoku poporodowe-
go (w ciggu pierwszych 24 godzin po porodzie) wynosi 4-5%. U kobiet,
ktore sg nosicielkami hemofilii, wzrasta ono do 16—22%. Ryzyko péznego
krwotoku poporodowego u kobiet ze skazami krwotocznymi réwniez
rosnie (do 11-24%, w poréwnaniu z mniej niz 1% w ogdlnej populac;ji
kobiet). U nosicielek hemofilii, u ktérych poziom czynnika jest niski,
zaleca sie jego utrzymanie na wysokosci 50% przez 3—4 dni po porodzie
sitami natury i przez 4-5 dni (lub dtuzej) po cesarskim cieciu. Kobiety
zagrozone p6znym krwotokiem poporodowym powinny mie¢ przed wypi-
saniem ze szpitala sprawdzony poziom hemoglobiny. Kobiety muszg byé
Swiadome, ze nadmierne krwawienie moze pojawi¢ sie nawet 7 tygodni
po porodzie. Powinny zgtosi¢ sie na wizyte kontrolng do ginekologa
(najlepiej dwa tygodnie po porodzie).

W przypadku krwotoku poporodowego nalezy zastosowa¢ odpowiednie
leczenie. W zaleznosci od nasilenia i czasu trwania krwawienia stosuje
sie kwas traneksamowy (Exacyl), desmopresyne, koncentraty czynnikéw
krzepniecia i preparaty hormonalne.

KARMIENIE PIERSIA

Karmienie piersig moze zwieksza¢ poziom czynnika VIl i czynnika von
Willebranda we krwi kobiety, poniewaz poziom hormondéw cigzowych
podczas karmienia pozostaje wysoki. Chroni to nosicielki hemofilii A przed
krwotokami w tygodniach nastepujacych po porodzie.

Kobiety z pewnymi skazami krwotocznymi, w tym z niedoborem czynni-
ka IX (nosicielki hemofilii B), mogg mie¢ problemy z krwawieniami
niezaleznie od tego, czy karmig piersig czy nie. Dzieje sie tak dlate-
go, ze poziomy tych czynnikéw krzepniecia nie zalezg od hormonow
cigzowych.

Do mleka matki nie przedostajg sie ani desmopresyna, ani kwas tran-
eksamowy (Exacyl), s wiec bezpieczne dla dziecka.
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OPIEKA NAD NOWORODKIEM

Krwotok przy porodzie

Skazy krwotoczne u noworodkéw czesto rozpoznaje sie z powodu
nieprawidtowego krwawienia z miejsca pobrania krwi. Dzieci chore na
hemofilie A i hemofilie B zwykle nie krwawig przy porodzie, a krwotoki
do mdzgu wystepujg u nich rzadko. U dzieci chorych na skazy krwo-
toczne moga po porodzie pojawia¢ sie krwiaki na gtowce. U dzieci
z pewnymi skazami krwotocznymi moze wystapi¢ krwawienie z kikuta

pepowiny.

U noworodkéw, ktére moga by¢ chore na ciezka posta¢ hemofilii, do
momentu postawienia wtasciwej diagnozy nalezy unika¢ zastrzykow
domiesniowych, operacji i obrzezania. Podczas porodu nalezy pobraé
probke krwi pepowinowej w celu zmierzenia poziomu czynnika. Wita-
mine K, ktérg podaje sie kazdemu dziecku po urodzeniu, nalezy (jezeli
to mozliwe) podac¢ doustnie, a nie w formie zastrzyku. Chociaz krwotoki
do mézgu sg rzadkie, u kazdego dziecka z podejrzeniem ciezkiej ska-
zy krwotocznej nalezy wykona¢ USG gtowki. W przypadku krwawien
u noworodka chorego na hemofilie nalezy stosowa¢ rekombinowa-
ne koncentraty czynnika VIII lub IX. Hematolog opiekujacy sie nosi-
cielkg powinien zabezpieczy¢ odpowiednig ilo$¢ lekdéw jeszcze przed
porodem.

Obrzezanie

Niektdrzy rodzice decydujg sie obrzezaé¢ syna z powoddw religijnych lub
kulturowych. Decyzje o obrzezaniu chtopca, ktéry moze mie¢ hemo-
filie, nalezy wczesniej skonsultowaé z hematologiem i pediatrg. Obrze-
zania nie mozna traktowac¢ jako niegroznego zabiegu, lecz nalezy
zastosowac odpowiednie leki i zachowaé pewne srodki ostroznosci.
Nalezy ponadto oznaczy¢ poziom czynnika krzepniecia (jezeli rozpoz-
nanie nie zostato potwierdzone wczesniej) i wykonac¢ test na obecnosé
inhibitora. Swiatowa Federacja ds. Hemofilii opublikowata broszurke na te-
mat obrzezania, ktérg mozna pobra¢ ze strony internetowej www.wfh.org
(tekst w jezyku angielskim).
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Badz przygotowana

Najwazniejszg rzecza, o ktérej musi pamietac kobieta, jest nawigzanie —
jeszcze w cigzy — bliskiej wspotpracy z lekarzami, ktorzy beda sie nig
opiekowac, oraz posiadanie odpowiedniej wiedzy o swoim stanie i stoso-
wanym leczeniu. Przemyslenie pewnych decyzji jeszcze w domu, a takze
wczesniejsze uzgodnienie planu postepowania na kazdg ewentualnos¢
pomoze zmniejszy¢ stres i utatwi pordd.

USUNIECIE MACICY

Pomimo obfitych krwawien menstruacyjnych, obecnych niekiedy od bar-
dzo mtodego wieku, kobiety moga latami zy¢&, nie wiedzac, ze majg skaze
krwotoczng (nawet do okresu klimakterium). Wiele nosicielek nigdy nie
taczy swoich problemdw krwotocznych z nosicielstwem.

Szkoda, Ze wczesniej nie wiedziatam o tym, iz jestem nosicielkg... Moze nie mu-
siatabym tak ciezko znosic miesigczek przez cate Zycie.

Kobiety, ktore skarza sie ginekologom na obfite miesigczki, czesto stysza,
ze to typowe u kobiet. W rodzinach, w ktérych wszystkie kobiety cierpig na
krwotoczne miesigczki, silne krwawienia réwniez uwaza sie za ,normalne”.

W niektoérych przypadkach kobiety, niezaleznie od wieku, po rozpoznaniu
nosicielstwa hemofilii decydujg sie catkowicie zahamowa¢ miesigczki
z powodu stresu i ciggtego strachu przed krwawieniem. Usuniecie przy-
czyny problemdw i dolegliwo$ci przynosi im wreszcie ulge.

Na podstawie ankiety przeprowadzonej wsrdd kobiet ze skazami krwo-
tocznymi w 1998 roku D.K. Wysocki stwierdzit, ze u 42% respondentek
wykonano zabieg usuniecia macicy. W ogélnej populacji operacje takg
wykonuje sie u 12—18% kobiet. Wida¢ wyrazng réznice w liczbie operaciji
usuniecia macicy pomiedzy kobietami ze skazg krwotoczng a zdrowymi.

Z drugiej jednak strony nadmierne krwawienia miesigczkowe u nosicielek
mozna skutecznie leczy¢, co pozwala unikng¢ niepotrzebnej operaciji
i zachowa¢ mozliwos¢ zajscia w cigze w przysztosci.

Martwi mnie, Ze wraz z wiekiem, moje krwawienia, ktore do tej pory byty tagodne,
stajq si¢ coraz gorsze.
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KRWAWIENIA W OKRESIE KLIMAKTERIUM

Menopauza jest okresem w zyciu kobiety, w ktéorym przestaje ona mie-
sigczkowac. Tak zwany wiek premenopauzalny to okres 3—10 lat przed
naturalng menopauzg (ostatnig miesigczka), kiedy poziomy hormondw
sg umiarkowanie zmniejszone. Krwawienia mogg sta¢ sie wowczas
wyjatkowo ucigzliwym problemem.

Jednym z objawdéw okresu premenopauzalnego sg obfite i nieregularne
krwawienia miesigczkowe. Regularne miesigczki wymagaja scistej rowno-
wagi hormonalnej estrogendw i progesteronu — hormonéw wywotujgcych
owulacje. W tym okresie zycia poziomy hormondw ulegajg wahaniom
i zaktocajq jajeczkowanie. Jesli nie dojdzie do owulacji, jajniki nadal wy-
dzielajg estrogeny, powodujac zgrubienie $luzéwki macicy. Czesto bywa
to przyczyna obfitych krwawien menstruacyjnych, dodatkowych krwawien
miedzy miesigczkami oraz plamien.

Krwotoczne miesigczki miewajg réwniez inne przyczyny, ktére mogq
dotyczy¢ nosicielek hemofilii rownie czesto, jak innych kobiet, dlatego
w celu wykluczenia pewnych schorzen (np. miesniakdw macicy) nalezy
przeprowadzi¢ doktadne badania ginekologiczne.

Mozliwosci leczenia

Przed rozpoczeciem leczenia nalezy zawsze ustali¢ przyczyne krwotocz-
nych miesigczek. Jezeli krwawienia sg spowodowane brakiem owulacji,
terapia hormonalna zazwyczaj rozwigzuje problem. Jednak gdy kobieta
juz stosuje terapie hormonalng, moze by¢ konieczne zastosowanie in-
nych metod leczenia, ktére wymieniono w rozdziale 7. Leczenie nosi-
cielek hemofilii.

Odkad nosicielki majg mozliwos¢ skutecznego leczenia krwawien, w tym
réwniez krwotocznych miesigczek, wiecej kobiet moze unikng¢ operacji
ginekologicznych. Nosicielki mogg wymagac¢ innych form leczenia, ale
niekoniecznie muszg by¢ poddawane powaznym zabiegom chirurgicz-
nym. Jesli jednak beda zmuszone wybra¢ takg opcje, muszg Scisle
wspotpracowac z ginekologiem i hematologiem, ktorzy tak zaplanujg
zabieg, aby unikna¢ ewentualnego krwotoku w okresie pooperacyjnym.
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W rozdziale tym omowiono:
koncepcje wielodyscyplinarnych poradni dla chorych na skazy
krwotoczne,

mozliwosci leczenia objawéw krwotocznych u kobiet przy po-
mocy lekéw i zabiegdw chirurgicznych.
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PORADNIE
DLA CHORYCH NA SKAZY KRWOTOCZNE

Poza funkcjonujgcymi od wielu lat dwoma osrodkami referencyjnymi
w Warszawie (patrz str. 103) w niedtugim czasie majg powsta¢ w Polsce
specjalistyczne poradnie dla chorych na skazy krwotoczne i zakrzepice,
ktére obejma swojg opiekg rowniez kobiety z wrodzonymi skazami krwo-
tocznymi, w tym nosicielki hemofilii. Juz teraz nosicielki moga znalez¢
fachowg pomoc w osrodkach, ktére od wielu lat zajmujg sie leczeniem
hemofilii i innych skaz krwotocznych (patrz str. 103—-108).

Funkcjonujace od dawna w krajach zachodnich (np. w Kanadzie) wielodyscy-
plinarne osrodki leczenia hemofilii zaczynajg natomiast dostrzegaé¢ potrzebe
tworzenia osobnych zespotéw specjalistéw i osobnych poradni, zajmujacych
sie wylgcznie opieka nad kobietami z wrodzonymi skazami krwotocznymi.

Zadania

Osrodki zajmujace sie kobietami chorymi na skazy krwotoczne powinny

stawia¢ sobie za cel:

poprawe jakosci zycia kobiet ze skazami krwotocznymi,

umozliwienie wspotpracy lekarzy i innych specjalistéw, ktdrzy zajmuja
sie leczeniem tych kobiet,

prowadzenie badan naukowych, ktérych celem jest poprawa opieki
i leczenia kobiet ze skazami krwotocznymi,

edukowanie lekarzy, pacjentow i opinii publiczne;.

Szczegdlne zadania takich osrodkéw to:

zapewnienie odpowiednich badan laboratoryjnych i diagnostycznych
z dziedziny hematologii i ginekologii, umozliwiajacych postawienie
doktadnego rozpoznania,

odpowiednie leczenie krwawien i kontrola wynikow leczenia,

unikanie niepotrzebnych zabiegdw chirurgicznych,

unikanie niepotrzebnego stosowania produktéw krwiopochodnych,

optymalne przygotowanie pacjentki do znieczulenia, operacji, cigzy,
porodu i potogu,

zapewnienie poradnictwa i wsparcia.
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Cztonkowie zespotu

Gtéwnymi cztonkami zespotu opiekujacego sie kobietami chorymi na
skazy krwotoczne sa:

hematolog
ginekolog-potoznik
pielegniarka

Bezwzglednie konieczny jest dostep do odpowiednich badan diagnostycz-
nych. Diagnosci laboratoryjni wspotpracujg scisle z lekarzami zajmujgcymi
sie zaburzeniami krzepnigcia, poniewaz niektore testy sg bardzo czute
i muszg by¢ wykonane z najwyzszg precyzja.

Do zadan zespotu nalezy stata opieka nad pacjentka, planowanie terapii
oraz wspoétpraca z lekarzem rodzinnym. Lekarze powinni kierowaé wszyst-
kie nosicielki hemofilii do specjalistycznych poradni zajmujgcych sie lecze-
niem chorych na hemofilie i inne skazy krwotoczne. Wiele nosicielek
bedzie wymagac tylko jednej wizyty kontrolnej w takiej poradni, oczywiscie
poza opiekg w czasie cigzy i porodu.

Jako matka nauczytam si¢ rozpoznawac krwawienia u syna, zabrakto mi jednak
wiedzy, zeby swoje obfite krwawienia skojarzyc z nosicielstwem.

Nie wszystkie kobiety ze skazami krwotocznymi muszg pozostawac pod
statg opieka zaréwno ginekologa, jak i hematologa. W zalezno$ci od
indywidualnych potrzeb moga wymagac¢ czestszych konsultacji tylko
u jednego z tych specjalistow. Do innych lekarzy, takich jak ortopeda,
laryngolog czy stomatolog, mozna uzyskac¢ skierowanie od hematologa,
ktory zaproponuje odpowiednie konsultacje, jezeli zajdzie taka potrzeba.

Przed wykonaniem badan uktadu krzepniecia, nosicielki uskarzajgce sie
na krwotoczne miesigczki powinny zosta¢ poddane doktadnemu bada-
niu, ktére obejmuje wywiad chorobowy, wywiad rodzinny i badanie gine-
kologiczne (nie zawsze konieczne u nastolatek). Wprowadzenie systemu
graficznego zapisu krwawienia menstruacyjnego umozliwito lepszg oce-
ne nasilenia krwawien (patrz rozdziat 4. Nosicielki hemofilii z objawami
Skazy krwotocznej). Taka tabele nosicielka wypetnia samodzielnie w do-
mu. W niektérych krajach tabelke wraz z ankietg dotyczaca chordb
dodatkowych oraz schorzeh w rodzinie wysyta sie pacjentce poczta,
jeszcze przed pierwszg wizytg u ginekologa.
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Moje obawy, ze drobne kontuzje sportowe mogg byc zwigzane z hemofilig, zostaly
rozwiane.

Pracownicy osrodkow leczenia hemofilii sg coraz bardziej swiadomi
mozliwych probleméw krwotocznych u nosicielek hemofilii, jednak nadal
zdarza sie, ze zwigzek ten nie zostanie rozpoznany i kobiety nie sg pra-
widtowo leczone.

LECZENIE NOSICIELEK HEMOFILII

Terapia hormonalna

Doustne srodki antykoncepcyjne podnoszg poziom czynnika VIl i czyn-
nika von Willebranda w krwi. U wielu nosicielek hemofilii A cierpigcych
z powodu krwotocznych miesigczek juz sama terapia hormonalna bardzo
skutecznie zmniejsza krwawienia.

Doustne srodki antykoncepcyjne nie wptywajg na poziom IX u nosicielek
hemofilii B, jednak moga one poméc réwniez tym kobietom w uregu-
lowaniu miesigczek i zmniejszeniu uptywu krwi.

W sytuacji, gdy doustne $rodki antykoncepcyjne nie mogg by¢ stoso-
wane lub sg Zle znoszone przez kobiety, lekarz moze zalecic¢ inny rodzaj
terapii hormonalnej, np. leczenie progesteronem. Skuteczno$¢ tych me-
tod jest wynikiem zmniejszenia grubosci wyscidtki macicy, dzieki czemu
staje sie ona mniej podatna na nadmierne krwawienia. Tego rodzaju
leczenia nie mozna jednak stosowac przez diuzszy czas.

Od niedawna dostepna jest inna metoda stosowana w sytuacji, gdy ko-
nieczne jest diugotrwate podawanie zwigzkéw podobnych do progeste-
ronu. Jest nig wktadka wewnatrzmaciczna o nazwie Mirena. Uwalnia ona
20 mikrogramow lewonorgestrelu dziennie, co skutecznie hamuje rozrost
Sluzéwki macicy, znacznie zmniejsza krwawienie menstruacyjne, eliminu-
je skrzepy z krwi miesigczkowej i bol podczas miesigczek. Urzadzenie to
zostato przetestowane u kobiet z powaznymi krwotokami miesigczkowymi,
czekajgcych na zabieg usuniecia macicy. Zatozenie Mireny zmniejszyto
utrate krwi podczas miesigczki az o 74-97%, i spowodowato, ze 64—-82%
kobiet zrezygnowato z operacji. Kobiety zwykle chetnie akceptujg leczenie
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polegajgce na zatozeniu wktadki wewnagtrzmacicznej, jednak podobnie,
jak w przypadku kazdej terapii, moga wystapi¢ pewne efekty uboczne.

Desmopresyna

Desmopresyna jest lekiem syntetycznym (nie jest produktem wytwa-
rzanym z krwi) podobnym do naturalnego hormonu — wazopresyny.
Desmopresyne czesto okresla sie skrotem DDAVP, ktéry pochodzi od jej
nazwy chemicznej. Dziata ona poprzez uwalnianie czynnika von Wille-
branda zmagazynowanego w wys$ciotce naczyn krwionosnych. Poziom
czynnika von Willebranda w krwi oraz poziom czynnika VIII, ktéry jest
przez niego transportowany, roénie.

Desmopresyna jest bardzo skuteczng metodq leczenia nosicielek he-

mofilii A. Mozna jg przyjmowac na trzy rézne sposoby:

Moze by¢ podawana dozylnie w kropléwce. W Polsce jest obecnie
dostepny jeden preparat dozylny desmopresyny: Minirin.

Moze by¢ wstrzyknieta podskornie. Produkt nazywa sie Octostim
(niedostepny w Polsce).

Moze by¢ przyjmowana w postaci aerozolu do nosa. Ta posta¢ desmo-

presyny nazywa sie Octostim lub Stimate (dostepna w Polsce od
2014 roku).

Desmopresyna dziata poprzez uwolnienie czynnikéw krzepniecia zma-
gazynowanych w organizmie, dlatego nie mozna stosowac jej zbyt dtugo.
Po kilku podaniach leku w krétkim odstepie czasu (np. przez kilka kolej-
nych dni) zapasy organizmu wyczerpujg sie i nalezy zrobi¢ przerwe, aby
umozliwi¢ ich odbudowe. Przy wiekszych operacjach sama desmopre-
syna moze nie wystarczyé do opanowania krwawienia. W takim przy-
padku pacjentka moze wymagac podania koncentratu czynnika VIII.

Desmopresyna nie jest skuteczna u nosicielek hemofilii B — nie podnosi
poziomu czynnika IX we krwi.

Desmopresyna moze czasem wywotac tagodne skutki uboczne, takie jak:

zaczerwienienie twarzy,
tagodny bdl gtowy,
nudnosci i bole brzucha.

Desmopresyna dziata przeciwmoczopednie, co oznacza, ze moze powo-
dowac zatrzymywanie wody i obnizanie poziomu soli w organizmie.
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Dlatego tez lekarze zalecajq, aby w dniu podania desmopresyny pacjenci
pili tylko tyle ptyndw, ile jest konieczne do zaspokojenia pragnienia. Nale-
zy tez unika¢ podawania wielu dawek desmopresyny w krotkim czasie.
Jesli po podaniu desmopresyny pojawi sie silny bdl gtowy lub zatrzy-
manie oddawania moczu na dtuzej niz 24 godziny, trzeba udac¢ sie do
osrodka leczenia hemdfilii lub na szpitalng izbe przyjec¢.

Lek antyfibrynolityczny (Exacyl)

Exacyl, czyli kwas traneksamowy, pomaga utrzymac (stabilizuje) skrzep
w miejscu, w ktérym sie uformowat. Dziata poprzez zahamowanie aktyw-
nosci enzymu zwanego plazming, ktéry rozpuszcza skrzepy krwi.

Exacyl nie wptywa na sam proces powstawania skrzepu. Oznacza to, ze
nie zastepuje desmopresyny ani koncentratéw czynnika, cho¢ w nie-
ktorych sytuacjach skutecznie hamuje krwawienie i sprawia, ze zasto-
sowanie desmopresyny lub czynnika krzepniecia staje sie niepotrzebne.
Moze by¢ uzywany w przypadku krwawien z bton sluzowych, takich jak:
wnetrze jamy ustnej,

sluzoéwka nosa,

Sluzowka jelit,

$luzéwka macicy.

Exacyl okazat sie bardzo uzyteczny dla kobiet ze skazami krwotocznymi.
Jest stosowany:

przed zabiegiem stomatologicznym,

kiedy pacjentka krwawi z jamy ustnej, nosa lub ma niewielkie krwa-
wienia z przewodu pokarmowego (jelit),

u kobiet z nadmiernymi i/lub przedtuzajgcymi sie krwawieniami mie-
sigczkowymi.

W przypadku krwotocznych miesigczek Exacyl nalezy przyjmowac od
pierwszego dnia krwawienia, zwykle przez 5 kolejnych dni. Lek ma
posta¢ tabletek. Czasem lekarz zaleca stosowanie go jednoczesnie
z desmopresyna.

Exacyl moze niekiedy powodowac tagodne skutki uboczne, takie jak:

nudnosci,
sennosé,
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zawroty gtowy,
biegunka,
bole brzucha.

Te tagodne skutki uboczne mijajg po odstawieniu leku lub zmniejszeniu
przez lekarza jego dawki.

Nie wiedziatam, Ze po operacji moge silniej krwawic.

Koncentraty czynnikéw krzepniecia

W razie potrzeby nosicielki hemofilii A i B moga korzystac z bezpiecznych
i skutecznych koncentratow czynnika krzepniecia.

Koncentraty czynnika mozna stosowac:

gdy desmopresyna, terapia hormonalna i leki antyfibrynolityczne nie
sg skuteczne,

przy operacji,
po powaznym urazie (np. wypadku).

Rekombinowane koncentraty czynnika VIII i IX sg produktami wytwo-
rzonymi metodami inzynierii genetycznej (syntetycznymi). Oznacza to,
ze nie pochodzg z ludzkiego osocza i nie przenosza wiruséw. Koncen-
traty te dajg mozliwosc¢ bezpiecznego leczenia chorych na hemofilie Ai B,
w tym réwniez nosicielek hemofilii.

W Polsce koncentraty rekombinowane nie sg jeszcze dostepne poza
leczeniem niewielkiej grupy najmtodszych dzieci, ktére nie byty wczes-
niej leczone preparatami osoczopochodnymi. Leczenie hemofilii A i B
nadal opiera sie gtdéwnie na preparatach produkowanych z osocza (stan
na rok 2017).

Koncentraty czynnika krzepniecia sg wstrzykiwane dozylnie. Mogg by¢
podawane w poradni, gabinecie lekarskim lub izbie przyje¢. Wiele osdb
z ciezkimi skazami krwotocznymi uczy sie samodzielnie wstrzykiwac je
w domu.
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CHIRURGICZNE METODY
LECZENIA KRWOTOCZNYCH MIESIACZEK

U niektdrych kobiet wszystkie opisane powyzej metody mogg okazac sie
nieskuteczne i nie uda sie u nich opanowac ciezkich, przediuzajgcych sie
krwawien menstruacyjnych. Dla tych kobiet dostepne sg metody chirur-
giczne. Operacja jednak jest powaznym krokiem. Przed podjeciem decyzji
kobiety powinny rozwazy¢ wszystkie inne mozliwosci. Ponizej opisano
niektére metody chirurgicznego leczenia krwotocznych miesigczek.

Usuniecie sluzéwki macicy (ablacja endometrium)

Celem tej operacji jest zniszczenie wyscidtki macicy. To wiasnie $lu-
zbwka macicy krwawi tak silnie podczas miesigczki. Zabieg wykonywany
jest przez pochwe, wiec nie jest konieczne rozcinanie skéry brzucha.
Wysciotka macicy jest w trakcie zabiegu wypalana. Dwa miesigce przed
zabiegiem stosuje sie terapie hormonalng w celu zahamowania rozrostu
sluzowki. Po tej operacji kobieta nie moze mie¢ dzieci.

Jest to zabieg dos¢ nowy, ale jego skutecznos¢ jest zachecajaca. U 50%
kobiet krwawienia miesigczkowe catkowicie zanikajg, a u kolejnych 35%
ulegajg znacznemu zmniejszeniu.

Zalety

Wady

Operacja nie wymaga ciecia
chirurgicznego, ryzyko krwo-
toku jest wiec znacznie
mniejsze niz w przypadku
histerektomii.

Zabieg mozna wykonac
w gabinecie lekarskim,

w zwigzku z tym kobieta nie
musi zostawacé w szpitalu.

Powrét do zdrowia trwa o wie-
le krocej niz po histerektomii.

Wskazniki powodzen zabiegu
sg obiecujace.

W przeciwienstwie do leczenia
farmakologicznego kobieta nie
moze mie¢ wiecej dzieci.

Zabieg moze wymagaé
powtdrzenia.

U okoto 10% kobiet zabieg nie
zmniejsza krwawienia.

Moga wystapi¢ rzadkie
powikfania.
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Histerektomia (usunigcie macicy)

Celem operacji jest usuniecie macicy, w wyniku czego krwawienia miesigcz-
kowe ustajg na zawsze. Czasami usuwa sie rowniez jajniki i jajowody.

Operacja ta bywa zalecana kobietom z krwotocznymi miesigczkami na-
wet w przypadku, gdy nie wykonano jeszcze badahn w kierunku skazy
krwotocznej. Oznacza to, ze niektére kobiety niepotrzebnie tracg mozli-
wosC¢ posiadania dzieci, podczas gdy ich krwawienia mogtyby by¢ sku-

tecznie leczone.

Zalety

Wady

Histerektomia na zawsze
usuwa krwawienia
miesigczkowe.

Moze to by¢ jedyna opcja
dla kobiet, u ktérych inne
metody leczenia oraz
ablacja endometrium oka-
zaly sie nieskuteczne.

W przeciwienstwie do leczenia
farmakologicznego kobieta nie
moze mie¢ wiecej dzieci.

Histerektomia jest powazng operacja.
Kobiety ze skazami krwotocznymi sg
narazone na zwiekszone ryzyko
krwotoku podczas operadii i po niej.

Powrdét do zdrowia trwa o wiele
dtuzej niz po zabiegu ablaciji.

Operacja wymaga pobytu w szpitalu.

Laparoskopowe usunigcie endometriozy

Celem tej operacji jest usuniecie sluzéwki macicy, ktéra u niektérych kobiet
lokalizuje sie réwniez poza jamg macicy (tzw. endometriozy). Tkanka ta
krwawi podczas miesigczki, co bywa przyczyng bolu miednicy i pod-
brzusza. Chirurg robi mate naciecia na skorze brzucha i wprowadza przez
nie malutkg kamere oraz narzedzia niezbedne do wyciecia endometriozy.

Zalety

Wady

Zabieg moze zmniejszy¢
bdl i krwawienie u kobiety,
ktéra nie reaguje na
terapie hormonalng i inne
metody leczenia.

Chociaz nie jest to powazna ope-
racja, kobieta ze skazg krwotoczng
potrzebuje odpowiedniego
przygotowania, w tym niekiedy
podania koncentratu czynnika.
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Usuniecie jajnikow

Celem tej operacji jest powstrzymanie krwawien z jajnikow. Takie krwa-

wienia mogg wystepowac nawet wtedy, gdy:

kobieta stosuje terapie hormonalng w celu zmniejszenia krwotocznych
miesigczek,

wykonano zabieg ablacji endometrium,

wykonano zabieg czesciowego usuniecia macicy.

Zalety Wady
Zabieg moze zmniejszy¢ Woyciecie jajnikow jest powaz-
krwawienie i bol. ng operacja.

Jesli usuniete zostang oba jaj-
niki, kobieta nie moze mie¢
wiecej dzieci.

Jesli usuniete zostang oba jaj-
niki, kobieta musi stosowac¢
leczenie hormonalne az do
okresu menopauzy.

Wylyzeczkowanie jamy macicy

Celem tego zabiegu jest zeskrobanie wysciotki macicy i oczyszczenie
jamy macicy. Moze on by¢ potrzebny w celu odpowiedniego zdiagnozo-
wania pewnych schorzen lub po poronieniu, jednak nie jest to skuteczny
sposob leczenia krwawieh u kobiet cierpigcych na krwotoczne mie-
sigczki. Moze wrecz sie zdarzy¢, ze podczas tyzeczkowania macicy
dojdzie do zniszczenia skrzepow i czopéw ptytkowych, przez co krwa-
wienie ulegnie nasileniu.
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Jakos¢ zycia nosicielek

W rozdziale oméwiono niektore kwestie jakosci zycia, ktére moga
dotyczy¢ nosicielek:

wptyw nosicielstwa na mtode dziewczeta,

mozliwosc¢ utraty wiary w lekarzy i medycyne,

wplyw na kariere zawodowa nosicielek,

wptyw na seksualnos¢ i zycie rodzinne,

éwiczenia i sprawnos¢ fizyczna,

posiadanie dziecka chorego na hemofilie.

Rozdziat konczy sie sugestiami na temat tego, gdzie mozna zna-
lez¢ pomoc i wsparcie.
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Tekst opracowano w oparciu o doswiadczenia nosicielek, ktére przez
duzg czes¢ swojego zycia nie byly wtaciwie zdiagnozowane i leczone.
Odpowiednie leczenie sprawia, ze nosicielka moze uzyska¢ wptyw na
wiasne zdrowie, pozby¢ sie wielu przykrych dolegliwosci lub je znacznie
zmniejszy¢, co w konsekwencji poprawi jakos¢ jej zycia.

WPLYW NOSICIELSTWA
NA MLODE DZIEWCZETA

U znacznej czesci nastolatek, u ktérych pojawiajg sie nadmierne krwa-
wienia, rozpoznaje sie w konsekwencji skaze krwotoczng. Szczegdlnym
problemem dla tych dziewczat bywajg nadmierne krwawienia menstru-
acyjne, ktoére pojawiajg sie juz na poczatku okresu miesigczkowania.
Pierwsze miesigczki wywotuje dziatanie licznych hormondw (tzw. burza
hormonalna). Miodym dziewczetom nie jest tatwo rozmawiac o higienie
intymnej, wiec lekarze i pielegniarki powinni podchodzi¢ do ich prob-
lemoéw w sposdb bardzo delikatny.

Zawsze obawiatam si¢ plam krwi na ubraniu, nositam ciemne spodnie i spodnice.
I nadal tak robig!

W czasie miesigczki mtoda dziewczyna moze nie by¢ w stanie wyjs¢ na
dtuzej z domu z powodu bdlu, silnego krwawienia i strachu przed popla-
mieniem ubrania. Bywa zmuszona opuszczaé zajecia szkolne, spotkania
rodzinne i towarzyskie, zmienia¢ plany. Nastolatka moze krepowac sie,
ttumaczac przyjaciotom, dlaczego musi co miesigc zostawac¢ w domu, albo
dlaczego nie moze w danym dniu u kogo$ przenocowac. Szczegdlnie
trudno bedzie jej powiedzie¢ nauczycielowi, ktory jest mezczyzng, dlacze-
go musi wyjs¢ z klasy na dtuzej w trakcie lekcji. Okres dojrzewania jest
naturalnie kojarzony ze stanami niepokoju, a u mtodych dziewczat prob-
lemy, ktérych do$wiadczajg w zwigzku ze skazg krwotoczng, mogq zwiek-
szac¢ stres. Wiasny wizerunek i pewnos¢ siebie mtodej dziewczyny moga
znacznie ucierpiec¢, jesli odczuwa ona wstyd i zaktopotanie w zwigzku
z krwawieniami miesigczkowymi. Trzeba jg przekonaé, ze przez swoje
problemy nie jest gorsza od innych réwiesniczek. Krwawienia stanowig tylko
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matg czes¢ jej zycia. W celu opanowania obfitych krwawien miesiecznych
czesto stosuje sie doustne srodki antykoncepcyjne. Dla nastolatek le-
czenie to pocigga za sobg konsekwencje psychologiczne i spoteczne. Aby
upewnic sie, ze pacjentka bedzie przestrzegac zalecen, lekarz musi roz-
wia¢ obawy rodzicoéw i samej nastolatki dotyczace przyjmowania pigutek
antykoncepcyjnych. Wiele dziewczat martwi sie na przykfad o przyszig
ptodnosé. Nalezy przy tym podej$¢ z szacunkiem do przekonan kultu-
rowych, religijnych i etnicznych.

Bez odpowiedniego leczenia mtode dziewczeta mogq nie radzi¢ sobie
z bélem i dyskomfortem podczas miesigczki. Nierzadko wiekszos¢ dnia
muszg spedzac w tozku. Niektére mogg nawet uzaleznic¢ sie od srodkow
przeciwbolowych. Z powodu opuszczania duzej ilosci zaje¢ w szkole
miewajg trudnosci z nadrobieniem zalegtosci, a to moze ograniczy¢ ich
dalsze mozliwosci wyboru pracy zawodowej. Pomocne moze okazac sie
pobranie z osrodka leczenia skaz krwotocznych odpowiedniego za-
Swiadczenia do szkoty z wyjasnieniem stanu zdrowia i specyficznych
potrzeb nosicielki.

Anemia moze spowodowac zaburzenie wtasnego wizerunku i ograniczy¢
aktywnos¢ fizyczng oraz kontakty towarzyskie. State zazywanie lekow na
niedokrwisto$¢ moze wywotaé inne problemy zdrowotne.

Nauczyciele nie rozumiejg, dlaczego musze wychodzic w czasie lekcji; nie pozwalajg
mi na to, wiec w czasie miesigczki po prostu zostaje w domu.

Nastolatki sg bardzo wrazliwe na punkcie wtasnego wizerunku i prze-
chodzg gwattowne zmiany stanéw emocjonalnych. Trzeba pogodzi¢ sie
z ich gwattownymi reakcjami, rowniez z tym, ze czasem wypierajg cho-
robe ze swiadomosci, i stale je wspieraé. Jesli nosicielka ma niski
poziom czynnika, powinna rozumiec¢, jakie powikfania krwotoczne moze
to powodowac.

Leczenie zapobiegawcze zwykle pomaga zmniejszy¢ lub wyeliminowac
wplyw krwawien miesiecznych na jakos¢ zycia mtodej nosicielki. Wczes-
na diagnoza i leczenie moze dac¢ jej poczucie panowania nad wiasnym
zdrowiem i pozwoli¢ na petng realizacje plandw.
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UTRATA ZAUFANIA

Zdarza sie, ze mioda dziewczyna zaczyna mie¢ problemy krwotoczne
(w tym krwotoczne miesigczki) nawet w wieku 9 lat, podczas gdy $redni
wiek rozpoznania nosicielstwa wynosi 25 lat. Do tego czasu dziewczeta te
borykajq sie z konsekwencjami niezdiagnozowanych i nieleczonych krwa-
wien. Ich objawy krwotoczne czesto bywajg ignorowane lub lekcewazone.
Nie wykonuje sie u nich badah w kierunku skazy krwotocznej nawet
wowczas, gdy wiadomo o obecnosci hemofilii w rodzinie. Czasem kobiety
opowiadajg lekarzom o objawach krwotocznych, ktdre w przesztosci byty
lekcewazone i kwitowane stwierdzeniem, ze sg ,wymyslone”.

Lekarz zapytat: , Jest pani pewna, Ze to nie jest problem psychologiczny?” Bdl, ostabienie
i wyczerpanie czutam od lat. Kilka lat pozniej rozpoznano u mnie skaze krwotoczng.

Nierozpoznanie przez lekarzy nosicielstwa moze pociggac za sobg pew-
ng nieufnos¢ w stosunku do stuzby zdrowia. Kobieta moze czu¢ ztos¢
i obwinia¢ lekarzy za swoje problemy. Moze odczuwacé bezsilnos¢ i mie¢
wrazenie, ze nikt nie moze jej poméc. Obawia sie, ze nie bedzie odpo-
wiednio leczona, gdy zajdzie taka potrzeba. Z czasem ta bezsilnos¢
moze przerodzi¢ sie w depresje.

Moim zyciem rzqdzily niezwykle obfite miesigczki. Chodzitam od lekarza do lekarza.
Po operacji miatam bolesne krwiaki, ale powiedziano mi, Ze to normalne. Az do
ukoriczenia przeze mnie 40 roku Zycia, Zaden z lekarzy nie przeprowadzit badan.

WPLYW NA KARIERE ZAWODOWA

Wplyw na stan zdrowia

Nosicielstwo hemofilii A lub B z obecnoscig objawoéw krwotocznych i moze
mie¢ wplyw na wybodr kariery zawodowej. Krwotoczne miesigczki wy-
stepuja u 57% nosicielek i tylko u 10% wszystkich kobiet. Jesli krwawienia
sq zbyt silne, kobieta moze by¢ zmuszona do kilkudniowej nieobecnosci
w pracy kazdego miesigca. Moze okaza¢ sie niezbedne poinformowanie
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pracodawcy o tej dolegliwosci i utozenie elastycznego grafiku godzin
pracy, ktory pozwoli wykorzysta¢ czas wolny, jesli zajdzie taka potrzeba.
Podjecie pracy wymagajacej wysitku fizycznego jest mozliwe, ale moze
by¢ powaznym wyzwaniem dla tych kobiet, ktore cierpig na anemie.
Niektore drogi kariery zawodowej muszg niekiedy zostac skreslone.

Posiadanie dziecka chorego na hemofilie

Posiadanie chorego na hemofilie dziecka moze sktoni¢ matke do wybrania
takiego zawodu, ktéry daje pewng swobode. Czeste nieobecnosci w pracy
mogaq sprawic, ze kobieta bedzie obawia¢ sie, czy zdota zachowac prace.
Kobieta moze by¢ nieoczekiwanie zmuszona zabra¢ syna do szpitala lub
niezwtocznie przyjechac¢ i poda¢ mu czynnik krzepniecia. Moze zdarzy¢
sie, ze syn nie bedzie mégt rano iS¢ do szkoty czy przedszkola i jedno
z rodzicéw bedzie musiato pozosta¢ w domu lub zorganizowaé mu opieke.

Z uwagi na poczucie winy i odpowiedzialnosci za wydanie na swiat dziecka
chorego na hemofilie, kobieta moze myslec, ze to ona powinna zosta¢ w do-
mu i zapewni¢ mu opieke. Niekiedy nabiera przekonania, ze nikt inny, nawet
ojciec dziecka, nie moze zajgc sie synem tak dobrze, jak ona. Moze obawiac
sie 0 bezpieczenstwo syna, pozostawionego pod opieka innych i z tego po-
wodu zrezygnowac z pracy zawodowej. Pozostanie w domu z powodu stra-
chu lub poczucia winy nie jest wlasciwg decyzjq ani dla matki, ani dla dziecka.

Czutam zazdrosc, ze moja siostra nie musi zmagac si¢ z hemofilig dziecka ani ze
swoimi whasnymi dolegliwosciami.

SEKSUALNOSC

Pacjentki rzadko rozmawiajg z pracownikami stuzby zdrowia o zagadnie-
niach zwigzanych z seksualnoscia. Zalezy to w duzej mierze od podejscia
lekarza do pacjentki i stworzenia odpowiednich warunkéw do rozmowy.

Mtoda kobieta, cierpigca od samego poczatku okresu dojrzewania z po-
wodu obfitych miesigczek, moze czu¢ sie zazenowana i zawstydzona,
rozmawiajgc na ten temat.
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Doswiadczenia te mogg zawazy¢ na rozwoju seksualnosci mtodej ko-
biety, poniewaz kwestie intymne moga zacza¢ kojarzyc¢ sie jej z uczuciem
zawstydzenia i zazenowania.

Obfite lub czeste miesigczki, bolesne owulacje, jak rowniez plamienie lub
krwawienie w czasie wspoétzycia moze pozbawi¢ kobiete radosci z udane-
go zycia seksualnego. Zmeczenie spowodowane anemig moze zmniej-
szac zainteresowanie aktywnos$cig seksualng. Partner moze obawiac¢ sie
skrzywdzi¢ kobiete, ktora jest nosicielkg. Moze to prowadzi¢ do unikania
wspotzycia i innych aktywnosci seksualnych.

W kazdym zwigzku kluczowe znaczenie ma otwartos¢ i szczeros¢, ktére
umozliwiajg rozwigzywanie probleméw zanim stang sie powazne. Seksual-
nos¢ jest wazng czescig zycia, zwigzang z odczuwaniem i wyrazaniem
wiasnej kobiecosci, i ma bezposrednie przetozenie na doswiadczanie po-
czucia bliskosci z partnerem. W przypadku problemoéw w tej sferze zycia
pomocy mozna szuka¢ w wielu miejscach: u lekarza rodzinnego, w osrodku
leczenia hemofilii czy lokalnym osrodku zdrowia. Mozna korzystac réwniez
z pomocy poradni dla matzenstw, w ktérych mozna poznaé proste, utat-
wiajgce wspolne pozycie rozwigzania.

WPLYW NA ZYCIE RODZINNE

Rézne podejscia do rodzicielstwa moga niekorzystnie wptywaé na re-
lacje w matzenstwie. Problemy te jeszcze bardziej narastajg z chwilg
urodzenia sie przewlekle chorego dziecka. Gteboko zakorzenione po-
czucie winy i odpowiedzialno$ci mogg sprawi¢, ze matka dziecka cho-
rego na hemofilie bedzie zbyt pobtazliwa lub nadopiekuncza. Moze ona
przejmowaé wytaczng odpowiedzialnos¢ za leczenie syna. Jej partner
moze poczuc sie wykluczony ze zwigzku.

Oprocz poczucia winy w zwigzku z przekazaniem hemofilii synowi, czutam si¢ winna
z powodu opuszczania dni w pracy. Staratam sig to jakos zrekompensowac, usitowa-
tam by¢ ,superkobietq”, ktdra z wszystkim da sobie rade. Czutam si¢ winna, ze mdj
mgqz przeze mnie zetkngt si¢ z hemofilig, chociaz NIGDY nie wspominat o tym i nie
zrobit niczego, zebym tak si¢ czuta. Po 3 latach obwiniania sig i bycia , superkobietg”
wypalitam si¢. Nie bytam w stanie pracowac przez ostatnie 5 miesiecy.
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Zwigzki matzenskie mogg przezywac trudnosci z wielu powoddéw. Kobieta,
ktora doswiadcza problemow ginekologicznych, moze podczas miesigczki
by¢ przygnebiona, zta, poirytowana i zmeczona, przenoszac te uczucia na
partnera. Partner moze odbierac jej zachowanie bardzo osobiscie i reago-
wacé negatywnie albo wycofywac sie w celu unikniecia konfliktu. Kazda
z tych reakcji prowadzi do ostabienia wiezi miedzy partnerami.

Zmeczenie zwigzane z anemig moze powodowac, ze kobieta nie bedzie
mogta podota¢ obowigzkom rodzicielskim, domowym czy partnerskim,
przez co partner moze odczuwac presje, aby przeja¢ na siebie wiecej
obowigzkéw. Jesli problem ten nie zostanie przedyskutowany, partner
moze czu¢ sie rozgoryczony.

Koniecznos$¢ starania sie o wolne dni w pracy, aby sprostaé potrzebom
opieki nad synem, moze prowadzi¢ do nieporozumien zwigzanych z tym,
kto z rodzicédw ma przejmowac na siebie odpowiedzialnos¢ za chore
dziecko. Jesli jedno z rodzicéw czesciej opiekuje sie synem, moze
dochodzi¢ do konfliktéw. Z drugiej strony, jezeli jedno z rodzicéw nie jest
dopuszczane do opieki nad dzieckiem, moze zwatpi¢ w swoje umie-
jetnosci rodzicielskie i poczué sie wykluczonym z rodziny.

Zbudowanie intymnej relacji miedzy partnerami wymaga wiele czasu, zaan-
gazowania, delikatnosci i poswiecen. State stawianie potrzeb dziecka ponad
potrzebami zwigzku moze wywota¢ frustracje i gniew oraz zrodzi¢ zal, ktory
moze byé bezposrednio lub posrednio skierowany na dziecko. Trzeba
ustali¢ jasne priorytety w zwigzku i dba¢ o komunikacje miedzy partnerami.

CWICZENIA | SPRAWNOSC FIZYCZNA

Martwig sig, ze problemy z krwawieniami mogg przeszkadzac mi w utrzymaniu
sprawnosci fizycznej.

Podczas miesigczek nosicielki niekiedy rezygnujg ze zwyktych ¢wiczen,
zwtaszcza gdy nadmiernie krwawig, odczuwajg bdl lub sg zmeczone
z powodu anemii. Niektére kobiety mogg w zamian za to ¢wiczy¢ w domu
lub pojs¢ na krotki spacer, wracajac do domu, jesli zajdzie potrzeba
wymiany podpaski lub tamponu. Inne rodzaje ¢wiczen, takie jak rozcigga-
nie, joga czy gimnastyka mozna wykonywac¢ w domu z wykorzystaniem
ptyt DVD lub kaset wideo.
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WPLYW CHOROBY ,
DZIECKA NA ZYCIE RODZICOW

Mysle, ze jednym z powodow, dla ktorych matka przejmuje catg opieke nad synem,
jest poczucie winy. Myslisz: , To ja przekazatam ten gen, wigc to ja powinnam
wstawac w Srodku nocy. To ja musze sie nim zajmowac.” W pewien sposdb czujesz,
jakby to byta twoja wina, Ze twdj syn cierpi.

Gdy pytamy rodzicéw przewlekle chorych dzieci: ,Jak sobie dajesz rade?
Jak radzisz sobie z badaniami, opiekg w domu, wizytami lekarskimi i prob-
lemami?”, zazwyczaj odpowiadaja: ,czy mam inny wybor?” Kazde dziecko
przychodzi na $wiat z unikalnymi cechami, ktére ujawniajg sie w miare
dorastania. Niektore dzieci wymagajg wiecej opieki niz inne.

W wiekszosci przypadkéw rodzice dzieci chorych na hemofilie mogg
przesledzi¢ historie choroby w rodzinie ze strony matki. Moze to wywotac
poczucie winy, moze jednak by¢ tez okazjg do czerpania sity od krew-
nych, ktérzy sami potrafili wykazaé jg w trudnych chwilach.

Rozpoznanie choroby u dziecka

Wykryciu hemofilii u chtopca moze towarzyszy¢ pewnego rodzaju poczucie
winy. Niektérzy myslg, ze matka musiata zrobi¢ co$ ztego, co wywotato
chorobe. Hemodfilia jest chorobg dziedziczna; nie mamy wptywu na to, jakie
geny przekazujemy dzieciom. Tak naprawde kazdy z nas wsréd 30 000
genow ma kilka takich, ktore nie dziatajg prawidtowo, nie wiemy tylko, ktore.

Bytem zty na swojg mame, obwiniatem jg za przekazanie genu hemofilii. Z tego
powodu przez ponad 15 lat nie zapraszatem jej na Zadne spotkania zwigzane
z hemofilig. Teraz, gdy wiele rzeczy zrozumiatem, przeprositem jg i powiedziatem,
jak mi smutno i przykro, Ze nie pozwalatem jej uczestniczy¢ w tych wydarzeniach.

To zrozumiate, ze wiele rodzin wymaga wsparcia w przystosowaniu do
nowej sytuacji, niezaleznie od tego, czy wiedzieli o nosicielstwie kobiety
czy tez nie. Warto im przekaza¢ materiaty o hemofilii i skontaktowaé
z najblizszym kotem Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie. Wsparcie
takie jest nieocenione w przypadku, gdy hemofilia pojawia sie w danej ro-
dzinie po raz pierwszy. Osrodek leczenia hemofilii moze zaproponowaé
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réwniez spotkanie z doradcg rodzinnym lub psychologiem. W trakcie
spotkan pracownicy stuzby zdrowia sprébujg nawigzaé z rodzing otwarty
dialog i zbudowac relacje wolng od osadow i petng empatii. Decyzje podej-
mowane przez rodziny powinny by¢ swiadome i niezalezne, a takze po-
zostawac w zgodzie z wyznawanymi przez nie wartosciami i wierzeniami.

Kiedy dowiedziatam sig, ze jestem nosicielkg, poczutam si¢ winna. Wkrotce uswia-
domitam sobie jednak, ze przeciez nie zrobitam nic ztego w czasie cigzy; po prostu
w jakis sposob ,padto na mnie”.

Woczesne lata

Gdy rodzice oswojg sie z diagnozg skazy krwotocznej u jednego ze swoich
dzieci, muszg przypomnie¢ sobie o tym, czego zyczyli swojemu synowi, za-
nim rozpoznano u niego hemofilie. Czy chcieli, zeby byt w przysztosci szczes-
liwy, miat przyjaciot, robit to, co sprawia mu rados¢, stat sie niezaleznym,
dorostym cziowiekiem, spetnionym w swojej pracy, a ktéregos dnia miat swoje
wiasne dzieci? Czy nadal nie mogg mu tego zyczy¢? Czy hemofilia i nosi-
cielstwo matki naprawde tak bardzo wptynie na jego kariere i plany rodzinne?

Czutam ogromng wing za skrzywdzenie mojego syna. Czutam si¢ odpowiedzialna za
jego bol.

Marzenia rodzicow dotyczace przysziosci ich dzieci zawsze ulegajg
zmianom. Przyszia $piewaczka operowa okazuje sie nie mie¢ stuchu;
przyszty lekarz chce zosta¢ nauczycielem.

Niektore nosicielki popadajg w depresje lub przygnebienie z powodu
gteboko zakorzenionego poczucia winy za przekazanie dziecku uszko-
dzonego genu. Rodzicom trudno jest robi¢ dziecku zastrzyki z powodu
bdlu, jaki to wywotuje. Matka moze ze strachem i niepokojem oczekiwac
kazdego kolejnego wylewu. Moze popas¢ w depresje, gdy syn bedzie
miat do niej zal za przekazanie mu genu hemofilii, gdy bedzie cierpiat
albo gdy ona sama bedzie pozwalata mu tylko na ,bezpieczne” zabawy,
zabraniajac tych, ktére wybierajg jego koledzy. Nie wolno lekcewazy¢
uczuc dziecka ani przekonywac, ze sg one niewtasciwe. Nalezy pozwoli¢
mu wyrazac¢ swoje emocje, a hastepnie przeprowadzi¢ otwartg i szczerg,
rozmowe na trudny temat.
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Najtrudniejsze jest poczucie, ze tak samo jak wczesniej moja mama, to ja jestem
odpowiedzialna za narazenie mojego dziecka na tak wielki bol i cierpienie.

Nie nalezy wyolbrzymia¢ sytuacji, w ktorych doszto do krwawienia, ale
raczej traktowac je zwyczajnie. Rézne niespodziewane wypadki sg ele-
mentem rozwoju kazdego dziecka, zdrowego i chorego. Nalezy podcho-
dzi¢ do nich ze spokojem i bez poczucia winy. Dziecko prawdopodobnie
juz teraz wie, jakie sg konsekwencje krwawienia (bdl i ograniczenie
aktywnosci) i uczy sie, co robi¢, aby unikng¢ podobnych zdarzen w przy-
sztosci. Pomaga mu to przeja¢ kontrole nad wtasng chorobg i unikngé
wielu komplikacji. Nie chodzi przy tym o to, aby naraza¢ dziecko na
cierpienie (zwykle nie mamy na to przeciez wptywu), ale aby da¢ mu
niezbedng pewnosc siebie i przekonanie, ze umie poradzic¢ sobie z krwa-
wieniem. Sposob, w jaki radzimy sobie z tymi problemami jako rodzice,
zalezy tylko od nas.

Starsze dziecko

Dziecku nalezy ufaé. Musi ono mie¢ szanse poznania wtasnych ogra-
niczen. To wzmocni jego poczucie odpowiedzialnosci i umiejetnosci ra-
dzenia sobie w réznych sytuacjach. Rodzice powinni wierzy¢ w zdolnosci
dziecka do zadbania o siebie. Jest oczywiste, ze wiara, jakg poktada
rodzic w swoim dziecku, przetozy sie na jego samoocene.

Stosunek rodzicow do hemofilii silnie wptywa na reakcje dziecka. Jesli wykonywanie
zastrzykow bedzie dla nas tak zwyczajnie, jak mycie zebow, dziecko tez bedzie to
traktowac jak cos normalnego. Koncentrowanie si¢ na pozytywnych rzeczach, jakie
przynosi hemofilia (one naprawde istniejg!), na przyktad poznawaniu nowych przy-
jaciot na obozach rehabilitacyjnych, utatwia akceptacje choroby.

O wiele wazniejsze jest to, aby wzmacnia¢ umiejetnosci dziecka, niz to, aby
za wszelkg cene unikac¢ jakiegokolwiek ryzyka. Otwarcie sie na rozmowe
oraz umiejetnos¢ stuchania dziecka sg o wiele wazniejsze niz méwienie do
niego. Stosujgc te zasady, damy dziecku site do zmagania sie z trud-
nosciami, ktore przyniesie hemofilia w dalszym zyciu. Im odwaznej bedzie
stawiac czota przeciwnosciom, tym lepiej przystosuje sie do zycia z chorobg
i bedzie lepiej przygotowany do radzenia sobie w trudnych sytuacjach.
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Rodzenstwo

Badania wykazaty, ze rodzenstwo dzieci chorych na chorobe przewlekig
czesto dorasta w atmosferze znacznego stresu i nie nabywa dojrzatosci
emocjonalnej i umiejetnosci, ktore sg niezbedne do radzenia sobie z wias-
nymi problemami. Dzieci moga czu¢ sie przerazone wtasnymi reakcjami,
ktéore moga obejmowac ztos¢ i zazdros¢ w stosunku do chorego ro-
dzenstwa i rodzicéw. JeSli uczucia te nie sg wyrazane i opanowywane,
rodzenstwo chorego dziecka moze by¢ narazone na nerwice, depresje,
dolegliwosci somatyczne i niskie poczucie wtasnej wartosci.

Z drugiej strony, jezeli zdrowe rodzehstwo uzyska od najmiodszych lat
odpowiednie wsparcie, tatwiej poradzi sobie w zyciu i lepiej wykorzysta
swoj potencjat, a takze wniesie pozytywny wktad w jakos¢ zycia prze-
wlekle chorego brata lub siostry. Rozwigzywanie problemow rodzenstwa
przewlekle chorego dziecka czasem wymaga pomocy psychologa albo
pracownika poradni rodzinne;.

Dalsza rodzina i przyjaciele

Inni cztonkowie rodziny (na przyktad dziadkowie) oraz przyjaciele cza-
sami bojg sie o dziecko i obawiajg sie opieki nad nim, dlatego nie mogg
zaoferowaé rodzicom pomocy ani wsparcia. Dobrze jest zaprosi¢ ich na
spotkania szkoleniowe na temat hemofilii, organizowane np. przez Sto-
warzyszenie Chorych na Hemofilie. Moga dzieki temu przekonac sie, ze
potrafig by¢ pomocni w opiece nad dzieckiem. Mogg rowniez nabrac
przekonania, ze powinni zapewni¢ rodzicom dziecka lepsze wsparcie.

Sqsiedzi nie pozwalajg swoim dzieciom bawic sie z moim synem w obawie, Ze mogqg
zrobic mu krzywde.

SZUKANIE POMOCY | WSPARCIA

Dzieki materiatom edukacyjnym dostepnym w osrodkach leczenia he-
mofilii, pomocy Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie i korzystaniu
z doswiadczen dalszej rodziny (jezeli wystepuje w niej hemofilia) ro-
dzice stopniowo nauczg sie opieki nad chorym dzieckiem. Mamy-nosi-
cielkiiich partnerzy zaakceptujg obecnos¢ hemofilii w ich zyciu i nauczg
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ROZDZIAL 8. Jakosé zycia nosicielek

sie radzi¢ sobie z problemami. Bedg mieli szanse wychowac wszystkie
swoje dzieci, chore i zdrowe, na pewnych siebie, dojrzatych ludzi. Jezeli
jeden lub oboje rodzicow czujg sie przyttoczeni wymaganiami, jakie
niesie zycie z hemofilig, osrodek leczenia hemofili moze ich skon-
taktowac¢ z psychologiem lub doradca, ktéry pomoze im uporaé sie
z ktopotami.

Ponizej znajdujg sie wskazéwki przeznaczone dla oséb wychowujgcych
dzieci chore na hemofilie.

@

Daj sobie czas na oswojenie sie z wiadomoscig o chorobie.

©)

Przyjmuj oferowane wsparcie.

)

Zaakceptuj fakt, ze sg rzeczy, ktérych nie mozna zmienic.

@

Nie jestesmy sami. Czasem moze byc¢ ciezko, ale trudnosci mozna
pokonac i w konsekwencji prowadzi¢ prawie normalne zycie.

©)

Ciesz sie kazdym dniem.

©)

Pamietaj, ze wiele oséb przeszio przez to samo. Mysleli, Ze sobie nie
poradza, ale jednak nauczyli sie, jak zy¢ z hemofilig i prowadzg
szczesliwe, spetnione zycie. Wiekszo$¢ z nich chetnie postuzy Ci
pomoca.

Nie rob z hemofilii tajemnicy. Nie ma w niej nic wstydliwego.

Zachowaj poczucie humoru.
Pamietaj, ze poczucie winy nie pomaga.

Zawierz swojej intuicji. Wychowujac dziecko, ufaj swojemu instynktowi.

Pogodzenie sie z hemofiliag wymaga czasu. Czasami rodzice muszg
przezy¢ okres bolu, ,optaka¢” zdrowe dziecko, ktérego oczekiwali, i zmie-
rzy¢ sie ze swoim strachem przed tym, co moze przynies¢ przysztosc.
Jest to element okresu przystosowania sie i akceptacji. Gdy rodzice
zaakceptujg hemofilie i opanujg pierwsze trudnosci, popatrzg na swoje
dziecko zupetnie inaczej i zaczng z radoscig i nadziejg patrze¢ w przysz-
to$¢. Pewnego dnia spojrzg na swego syna i wyda im sie on zwyczajny,
taki jak inne dzieci. Hemofilia bedzie tylko niewielka czescig jego zycia.

Scista wspdipraca z zespotem osérodka leczenia hemofilii pomoze zmniej-
szy¢ problemy medyczne zwigzane z nosicielstwem i uzyska¢ pomoc

w kwestiach emocjonalnych i psychologicznych. Kota Terenowe Stowa-
rzyszenia Chorych na Hemofilie sg dobrym zrédtem informacii i wsparcia.
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ROZDZIAL 9

Zadbaj o swoje zdrowie

Ostatni rozdziat koncentruje sie na pewnych kluczowych zagad-
nieniach, waznych dla nosicielek hemofilii:

odpowiednia opieka medyczna i leczenie,

dostep do informacji,

budowanie struktury wsparcia,

dziatania na rzecz poprawy standardéw opieki zdrowotnej,
rejestracja w osrodku leczenia hemofilii.




ROZDZIAL 9. Zadbaj o swoje zdrowie

ODPOWIEDNIA OPIEKA
MEDYCZNA | LECZENIE

Odpowiednia opieka i leczenie moze pomoc nosicielkom hemofilii A i B
pozby¢ sie wielu problemoéw. Dotyczy to zwtaszcza dolegliwosci gineko-
logicznych i potozniczych. W wiekszosci przypadkéw udaje sie zmniej-
szy¢ bdl i nasilenie miesigczek oraz wyleczy¢ anemie. Uwalnia to
nosicielke od cierpienia i wielu niewygodnych sytuacji, przez co po-
zwala petniej cieszy¢ sie zyciem. Wiedza o nosicielstwie, jak rowniez
o mozliwo$ciach zwigzanych z planowaniem dziecka i samym porodem
pozwala jej na podejmowanie swiadomych decyzji i daje wiekszg kon-
trole nad swoim zyciem.

Mysle, ze kobiety nie zgtaszajg si¢ do lekarza, poniewaz uznajg swoje krwawienia za
,normalne”. Dlatego lekarze nie wiedzg o dolegliwosciach nosicielek i nie znajg tez
skali tego problemu.

Niedawne badania wykazaty, ze nosicielki hemofilii z poziomami czynnika
VIII lub IX wynoszacymi nawet 60% doswiadczajg krwawien niezwigza-
nych z dolegliwosciami ginekologicznymi ani potozniczymi. Obejmujg one
krwotoki po urazie lub operacji, po zabiegach stomatologicznych, jak
réwniez krwawienia z nosa.

Kiedy pojawia sie krwawienie, kobiety muszg wiedzie¢, ze mogq skorzy-
sta¢ ze specjalistycznej konsultacji i leczenia, podobnie jak mezczyzni
chorzy na tagodng hemofilie. W wiekszosci przypadkéw wystarczy po
prostu zna¢ poziom czynnika, aby podjg¢ srodki zapobiegawcze przed
operacjg lub po urazie. Jesli wystapi niepokojgce krwawienie, nalezy
skonsultowac sie z lekarzem. W sytuaciji, gdy krwawienie nie zostanie
powaznie potraktowane przez osrodek leczenia hemofilii, kobiety mogg
odczuwac dyskomfort, domagajac sie specjalistycznych badan hemato-
logicznych. Te z nich, ktére majg dziecko chore na hemofilie, mogq
rezygnowac¢ z domagania sie o swoje leczenie z obawy, by nie odbito
sie to negatywnie na leczeniu syna, nawet jezeli wiedza, ze jest to mato
prawdopodobne. Cierpig wowczas z powodu nieleczonych krwawien
i ich powikfan, zmagajac sie z bélem, a niekiedy nawet z uszkodze-
niem stawow.
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ROZDZIAL 9. Zadbaj o swoje zdrowie

DOSTEP DO INFORMACJI

Nie mozna domagac sie odpowiedniego leczenia, nie posiadajac petnej
wiedzy o stanie swojego zdrowia. Nosicielki i rodzice mtodych nosicielek,
ktdrzy zamierzajg staraC sie o odpowiednig opieke zdrowotng, muszg
przede wszystkim dowiedzie¢ sie jak najwiecej o hemofilii i nosicielstwie.
Swiadome decyzje moga podejmowadé tylko wtedy, gdy poznajg swoje
potrzeby i dostepne mozliwosci.

Czasami najtrudniejsze dla kobiety jest znalezienie kogos, kto jej wystucha i pochyli
si¢ nad jej problemami. Musimy dac kobietom odpowiednie narzedzia do walki
0 swoje prawa, nie tylko dostarczyc im informacji o chorobie.

Pojawito sie wiele artykutdw o nosicielkach hemofilii, a nawet prak-
tyczne wytyczne Kanadyjskiego Towarzystwa Potoznictwa i Ginekologii
(Gynaecological and Obstetrical Guidelines of Women With Inherited
Bleeding Disorders), ktére mozna znalez¢ na stronie internetowej Ka-
nadyjskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemcofilie.

Po rozpoznaniu hemofilii u naszego syna bardziej niz rozmowa z pracownikiem
socjalnym pomogto nam spotkanie z innymi rodzicami chtopcow chorych na he-
mofilie. Dwie mamy same zglosily si¢ z prosbg, aby przekazywac ich numery
telefonow innym rodzicom, u ktorych dziecka wykryto hemofilie. Zobaczylismy, ze
chtopcy prowadzg normalne Zycie i Ze radosci przewazajg nad ztymi chwilami. To
byto bardzo budujgce.

BUDOWANIE STRUKTURY WSPARCIA

Jest kilka sposobow budowania takiej ,sieci wsparcia”.

Porozmawiaj z innymi kobietami w rodzinie o ich do$wiadczeniach
jako nosicielek hemofilii.

Skontaktuj sie z najblizszym kotem Polskiego Stowarzyszenia Cho-
rych na Hemofilie. Zapytaj o spotkania dla kobiet lub popro$ o kontakt
z innymi nosicielkami.
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ROZDZIAL 9. Zadbaj o swoje zdrowie

Jezeli nie zatozono dotychczas takich grup wsparcia, popros wtadze
Stowarzyszenia o zorganizowanie warsztatéw lub spotkania informa-
cyjnego dla nosicielek. Zaangazuj sie w organizacje takiego spotkania.

DZIALANIA NA RZECZ POPRAWY
STANDARDOW OPIEKI ZDROWOTNEJ

Nosicielki muszg wiedzieé¢, jak uzyskaé dostep do opieki i leczenia.
Muszg by¢ rzeczniczkami swoimi i swoich cérek. Ponizej znajdujq sie
wskazowki, jak uzyskac¢ odpowiednie leczenie.

©)

Uméw sie na wizyte z hematologiem, aby omowi¢ swoje obawy.
Wykonaj badanie poziomu czynnika.

Porozmawiaj z personelem osrodka leczenia hemofilii. Jesli osrodek
prowadzi poradnie dla kobiet, powinna ona oferowac¢ dostep do innych
specjalistow.

Jesli zespdt kliniki nie jest otwarty na zapewnienie swiadczeh nosi-
cielkom, skontaktuj sie z najblizszym kotem Stowarzyszenia Chorych
na Hemofilie i popro$ o zorganizowanie warsztatow dla kobiet ze
skazami krwotocznymi. Zaoferuj pomoc. Uzyskaj aprobate krajowych
wladz Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie.

Po warsztatach zorganizuj spotkanie w gronie uczestniczek, aby omo-
wi¢ kolejny krok zmierzajgcy do zapewnienia kobietom ze skazami
krwotocznymi odpowiedniej opieki.

Zachecaj wszystkie kobiety ze skazami krwotocznymi oraz matki nosi-
cielek do kontaktowania sie z osrodkiem leczenia hemofilii i wnios-
kowania, aby do zespotu wtgczono specjalistow-konsultantow lub o to,
aby hematolodzy udzielali konsultacji innym specjalistom, ktérzy majag
do czynienia z nosicielkami (zwtaszcza chirurgom, ginekologom).

Jesli masz niski poziom czynnika, popro$ o oficjalne zarejestrowanie
w osrodku leczenia hemofilii jako osoba chora na tagodng hemofilie.
Dla wielu Klinik nie jest to oczywiste, wiec kazda nosicielka musi
indywidualnie przedyskutowac te kwestie ze swoim lekarzem (patrz
ponizej).
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Popro$ lekarza o opracowanie planu leczenia na wypadek, gdy po-
trzebne bedzie natychmiastowe leczenie lub profilaktyka (np. przed
zabiegiem operacyjnym).

Nos$ wraz z dokumentami legitymacje chorego na hemofilie.

To denerwujgce, ze lekarze nadal niewiele wiedzg na temat ryzyka krwawienia
u takich kobiet jak ja.

Na poczgtku powiedziano mi: , Nosicielki nie majg takich krwawien.” Zespot kliniki
byt niechetny do podjecia leczenia. Podczas drugiej konsultacji zostatam przyjeta
znacznie lepiej.

Kazdy z nas inaczej radzi sobie z choroba. Najwazniejsze jest wiasciwe
zrozumienie potrzeb nosicielki i opracowanie najlepszego dla niej planu
leczenia. Swiadomo$é, ze w razie koniecznosci bedziesz odpowiednio
leczona, pozwoli Ci spac spokojnie.

Kobiety muszg zrozumiec, ze brak objawow nie oznacza, ze nie bedg ich miaty
w przysztosci; rejestracja w osrodku leczenia hemofilii moze zapobiec tragedii, jaka
moze wydarzyc si¢ na przyktad w razie wypadku czy nagtej operacji.

REJESTRACJA
W OSRODKU LECZENIA HEMOFILII

Nosicielki powinny rejestrowac sie w osrodkach leczenia hemofilii nawet
wtedy, jesli nie majg nieprawidiowych krwawien. Rejestracja umozliwia
nosicielce:

otrzymanie od personelu o$rodka doktadnych informacji o hemofilii,

poddanie sie odpowiednim badaniom krwi i niekiedy badaniom gene-
tycznym, dostepnym tylko w wyspecjalizowanych osrodkach,

dostep do najnowszych metod leczenia, jezeli zajdzie taka potrzeba,
dostep do wynikéw najnowszych badan nad hemofilia.
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Skonsultowalismy si¢ z osrodkiem leczenia hemofilii w zwigzku z cigzkimi mie-
sigczkami 1 krwotokiem po usunieciu zgba u corki. Pomimo, Ze poziom czynnika
okazat sig dosc wysoki, czulismy si¢ wystuchani i uzyskalismy wsparcie.

Niektore kobiety nie decydujg sie na zarejestrowanie siebie lub corek
jako oséb chorych na tagodng hemofilie, obawiajac sie, ze spowoduje to
w przyszitosci problemy z ubezpieczeniem zdrowotnym lub praca. Taka
obawa moze by¢ w niektérych krajach uzasadniona. Szczera rozmowa
z zespotem osrodka leczenia hemofilii pozwoli rodzicom lub nosicielce
podja¢ wtasciwg decyzje. To osobisty wybor i ostateczna decyzja po-
winna by¢ podjeta przez sama pacjentke.

Bytam tak skupiona na chorobie syna, Ze nigdy nie myslatam o swoich objawach
i potrzebie zarejestrowania si¢ w oSrodku leczenia hemoffilii.
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St OWO KONCOWE

Wiedza to sita. Dla kobiet, ktére odziedziczyty gen hemofilii A lub B,
wiedza o mozliwym wptywie nosicielstwa na ich fizyczne i psychiczne
samopoczucie moze sprawic, ze odzyskajg kontrole nad swoim zyciem
i nie pozwolg, by rzadzita nim skaza krwotoczna.

Nosicielki hemofilii powinny nawigza¢ bezposredni kontakt ze specja-
listami z o$rodka leczenia hemofili. Odpowiednia opieka i wsparcie
pozwolg dziewczetom i kobietom w petni cieszy¢ sie zyciem. Dadzg im
tez pewnosé¢, ze uzyskajag dostep do takiego samego standardu leczenia,
jaki majg pozostali chorzy na skazy krwotoczne.
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GDZIE SZUKAC DODATKOWYCH INFORMACJI?

W celu uzyskania dalszych informacji lub kontaktu z osrodkiem leczenia
hemofilii skontaktuj sie z Polskim Stowarzyszeniem Chorych na Hemofilie

ul. Indiry Gandhi 14

02-776 Warszawa

E-mail: bogdan.gajewski@gmail.com
Strona internetowa: www.hemofilia.of.pl

Osrodki w Polsce, w ktorych kobiety-nosicielki moga szuka¢ pomocy:

WARSZAWA

Instytut Hematologii i Transfuzjologii
ul. I. Gandhi 14
02-776 Warszawa

Poradnia Zaburzen Hemostazy oraz Klinika Zaburzen Hemostazy
i Choréb Wewnetrznych

tel. 22 3496154, 22 3496153 (gabinety lekarskie), 22 3496155 (pokoj
zabiegowy), chirurgia (pielegniarki) tel. 22 3496248, 3496259; (lekarze)
22 3496261, 3496265, tel. 22 3496122 (rehabilitacja)

Samodzielny Publiczny Dzieciecy Szpital Kliniczny w Warszawie
Szpital Pediatryczny

Klinika Pediatrii, Hematologii i Onkologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego

ul. Zwirki i Wigury 63a

02-091 Warszawa

Sekretariat hematologii/onkologii: tel. 22 317 96 20 fax 22 317 96 22
lekarz hematolog: 22 317 96 17, 22 317 96 15

lekarz dyzurny — tel. kom. 790 338 596

gabinet pielegniarek: 22 317 96 51 tel. kom. 333 616 037

Poradnia Skaz Krwotocznych

wt. godz. 10-12 i czw. godz. 12—-14, tel. 22 317 92 08
punkt rejestracji: 22 317 91 89
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BIALYSTOK

Klinika Hematologii Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego

ul. M. Sktodowskiej-Curie 24a
15-276 Biatystok
tel. 85 7468603

Uniwersytecki Dzieciecy Szpital Kliniczny im L. Zamenhofa

ul. Waszyngtona 17
15-274 Biatystok
tel. 85 7450500

BYDGOSZCZ

Klinika Pediatrii Hematologii i Onkologii
Szpital Uniwersytecki nr1im. dr. Antoniego Jurasza w Bydgoszczy

ul. Sktodowskiej-Curie 9
85-094 Bydgoszcz
tel. 52 585 48 60 (sekretariat)

GDANSK

Klinika Hematologii i Transplantologii Akademii Medycznej

ul Debinki 7
80-952 Gdansk
tel. 58 3492230

Klinika Pediatrii Akademii Medycznej

ul. Debinki 7
80-952 Gdansk
tel. 58 3492872
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KATOWICE

Wojewddzka Poradnia Hematologiczna

ul. Powstancow 31
40-038 Katowice
tel. 32 2091136

Katedra i Klinika Hematologii Slaskiej Akademii Medycznej

ul. Reymonta 8
40-029 Katowice
tel. 32 2591200, 2591281

KIELCE

Wojewodzki Szpital Dzieciecy im. Wiadystawa Buszkowskiego
Oddziat Hematologiczno-Onkologiczny

ul. Artwinskiego 3a (Pawilon G)
25-381 Kielce
tel. 41 3458553

KRAKOW

Klinika Hematologii Collegium Medicum Uniwersytetu Jagiellonskiego

ul. Kopernika 17
31-501 Krakéw
tel. 12 4247632 (Poradnia), 4247600 (sekretariat)

Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie

ul. Wielicka 265
30-522 Krakow (Prokocim)
tel. 12 6582011
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LUBLIN

Klinika Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku Uniwersytetu
Medycznego

Poradnia Kliniki Hematoonkologii Samodzielnego Publicznego
Szpitala Klinicznego nr 1

ul. Staszica 11
20-081 Lublin
tel. 81 5345468, 5345496 (Klinika), 5345455 (Poradnia)

Klinika Hematologii i Onkologii Dzieciecej Dzieciecego Szpitala
Klinicznego

ul. Chodzki 2
20-093 Lublin
tel. 81 7185520

LoDz
Klinika Hematologii Uniwersytetu Medycznego

ul. Ciotkowskiego 2

93-510 L6dz

tel. 42 6895191 (sekretariat)
42 6895193 (pokoj lekarski)
42 6895196 (pielegniarki)

Klinika Choréb Dzieci Uniwersytetu Medycznego

ul. Sporna 36/50

91-738 Lodz

tel. 42 6177959 (Poradnia)
42 6177757 (pokdj lekarski)
42 6177755 (pielegniarki)
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OLSZTYN

Oddziat Hematologiczny Wojewoédzkiego Szpitala Specjalistycznego

ul. Zotnierska 18
10-561 Olsztyn
tel. 89 5386392

Odziatl Pediatryczny | (Hematologiczno-Onkologiczny) Wojewodzkiego
Specjalistycznego Szpitala Dzieciecego

ul. Zotnierska 18
10-561 Olsztyn
tel. 89 5393455

OPOLE

Wojewddzkie Centrum Medyczne

Al. Witosa 26
45-418 Opole
tel. 77 4520111

POZNAN

Samodzielny Publiczny Zaktad Opieki Zdrowotnej Ministerstwa Spraw
Wewnetrznych

ul. Dojazd 34
60-631 Poznan

Oddzial Wewnetrzny Hematologiczny Specjalistycznego Zespotu
Opieki Zdrowotnej nad Matka i Dzieckiem

ul. B. Krysiewicza 7/8
61-825 Poznan
tel. 61 8506278
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RZESZOW

Oddzial Dzieciecy Szpitala Wojewoédzkiego nr 2
Przychodnia Hematologiczna

ul. Lwowska 60
35-301 Rzeszow
tel. 17 8664245

SZCZECIN

Klinika Hematologii Samodzielnego Publicznego Szpitala Klinicznego
nr1

ul. Unii Lubelskiej 1

71-252 Szczecin

tel. 91 4253404

Klinika Pediatrii Hematologii i Onkologii Dzieciecej Samodzielnego
Publicznego Szpitala Klinicznego nr 1

ul. Unii Lubelskiej 1
71-252 Szczecin
tel. 91 4253139

TORUN

Oddziat Hematologii Specjalistycznego Szpitala Miejskiego

ul. Batorego 17/19
87-100 Torun
tel. 56 6100249

Wojewodzki Szpital Dzieciecy

ul. Konstytucji 3-go Maja 42
87-100 Torun
tel. 56 6100500
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WROCLAW

Klinika Hematologii, Nowotworéw Krwi i Transplantacji Szpiku
Akademii Medycznej

ul. Pasteura 4
50-367 Wroctaw
tel. 71 7842576

Katedra i Klinika Transplantacji Szpiku, Onkologii i Hematologii
Dziecigcej Akademii Medycznej

Klinika ,,Przyladek Nadziei”

ul. Borowska 213 (wjazd od ul. Weigla)
50-556 Wroctaw

tel. 71 733 27 00 (centrala)

tel. 71 733 27 10 (rejestracja)

ZABRZE

Klinika Pediatrii, Hematologii i Onkologii Dzieciecej Samodzielnego
Publicznego Szpitala Klinicznego Nr 1
ul. 3 Maja 13-15

41-800 Zabrze
tel. 32 3704372
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StOWNIK TERMINOW

Ablacja endometrium — zabieg zniszczenia wysciotki macicy przez jej
wypalenie. Wykonuje sie go przez pochwe.

Agregacja ptlytek — proces, w ktdrym wysytajac sygnaty chemiczne,
ptytki ,wzywajg na pomoc” inne plytki krwi i czynniki krzepniecia, takie jak
czynnik VIII'i IX, a nastepnie uaktywniajq sie i zlepiajg ze sobg, tworzac
w miejscu uszkodzenia naczynia krwionosnego czop.

Amniopunkcja — badanie stosowane w celu wykrycia nieprawidtowosci
ptodu. Przy uzyciu igty pobiera sie niewielkg prébke ptynu z worka
owodniowego w macicy. Plyn owodniowy zawiera komorki ptodu, ktére
mozna poddac odpowiednim badaniom.

Analiza mutacji — proces badania DNA, w celu znalezienia okreslonej
zmiany w genie czynnika VIII lub IX, ktéra odpowiada za hemofilie.

Anemia z niedoboru zelaza — schorzenie wywotane niskim poziomem
hemoglobiny, spowodowanym utratg krwi, prowadzgace do zmeczenia
i braku energii.

Anestezjolog — lekarz specjalizujacy sie w kontrolowaniu bélu i swia-
domosci pacjenta podczas operac;ji.

Artropatia — stan zapalny btony maziowej, ktéremu towarzyszy uszko-
dzenie chrzgstki oraz innych elementéw stawu. W przypadku hemofilii
stawy ulegajg uszkodzeniu w wyniku powtarzajgcych sie wylewow krwi
do ich wnetrza. Najczesciej artropatia obejmuje kolana, kostki i tokcie.

Autoiniekcja — podanie koncentratu czynnika krzepniecia przez samego
pacjenta chorego na hemofilie. Zastrzyki wykonuje sie dozylnie przy
uzyciu strzykawki i igty zwanej motylkiem.

Badania uktadu krzepniecia — zbiér testéw potrzebnych do prawidtowe-
go zdiagnozowania réznych zaburzen krzepniecia, w tym hemofilii AiB.

Badanie DNA — proces pozwalajacy m.in. odkry¢, czy kobieta jest no-
sicielkg hemofili. Sg dwa rodzaje badan DNA: badanie polimorfizmu
i bezposrednia analiza mutaciji.

Badanie polimorfizmu DNA - badanie markeréw genetycznych (poli-
morfizmow) potozonych w sgsiedztwie genu hemofilii i dziedziczacych
sie wraz z nim.
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Badanie poziomu czynnika — oznaczenie aktywnosci czynnika krzep-
niecia w krwioobiegu pacjenta. Poziom czynnika u oséb niechorujgcych
na hemofilie miesci sie miedzy 50% a 150%. Osoby z ciezkg hemofilig
A lub B majg mniej niz 1% normalnej aktywnosci czynnika VIII lub IX.

Badanie sprzezen DNA - technika sledzenia markeréw (normalnych
zmian w obrebie DNA) we wnetrzu genu hemofilii lub w jego sasiedztwie.
Badanie to moze z pewng dozg prawdopodobienstwa dostarczy¢ infor-
macji na temat statusu nosicielki.

Bezposrednie wykrywanie mutacji — badanie okre$lajace obecnosc¢
konkretnej mutacji genu hemofilii.

Biopsja kosmoéwki — rodzaj badania prenatalnego, ktére moze wykry¢
m.in. hemofilie. W czasie zabiegu pobiera sie bardzo matg probke kos-
mowki (czesci tozyska) z wnetrza macicy, kiora nastepnie bada sie
w laboratorium.

Btona sluzowa — odpowiednik skéry we wnetrzu ciata, na przyktad
w jamie ustnej, nosie, jelitach i macicy.

Bol w srodku cyklu — bdl pojawiajgcy sie podczas owulacji, ktéry moze
by¢ spowodowany krwawieniem z jajnika w miejscu owulaciji.

Choroba Christmasa — inne okreslenie hemofilii B lub niedoboru czyn-
nika IX. Nazwa pochodzi od Kanadyjczyka Stephena Christmasa, u kto-
rego po raz pierwszy wykryto te chorobe.

Choroba dziedziczna — zaburzenie wywotywane przez zmutowany gen,
przekazywane dziecku przez jednego lub oboje rodzicow w momencie
poczecia.

Choroba genetyczna — choroba powodowana przez nieprawidiowo
funkcjonujgcy gen. Choroby genetyczne, takie jak hemofilia, moga by¢
przekazywane z pokolenia na pokolenie.

Choroba von Willebranda — dziedziczna skaza krwotoczna, w ktorej
krew krzepnie wolniej niz normalnie.

Chromosom — dtugi tarncuch DNA ziozony z tysiecy odcinkdw nazy-
wanych genami. Geny decydujg o takich cechach, jak np. kolor oczu.
Ciezka postac¢ hemofilii — genetyczne zaburzenie krzepniecia charakte-
ryzujgce sie samoistnymi krwawieniami i krwotokami po powazniejszych
urazach lub operacji. Poziom czynnika VIII lub IX w krwioobiegu wynosi
mniej niz 1% normy.
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Cykl bezowulacyjny — jest to cykl menstruacyjny, w ktérym nie dochodzi
do owulacji.

Czas czesciowej tromboplastyny po aktywacji (APTT) — rutynowe
badanie uktadu krzepniecia, ktére czesto daje normalne wyniki u oséb ze
skazami krwotocznymi. Nie jest wiarygodny przy diagnozowaniu fagod-
nej hemofilii A.

Czas krwawienia — czas potrzebny, aby drobne skaleczenie przestato
krwawi¢.

Czas pottrwania — czas, w ktérym potowa aktywnosci wstrzyknietego
czynnika krzepniecia znika z krwioobiegu osoby chorej na hemofilie.

Czas protrombinowy — rutynowe badanie uktadu krzepniecia, ktére
daje normalne wyniki u oséb chorych na hemofilie.

Czop fibrynowy — skrzep, ktéry tworzy sie w ostatnim etapie procesu
krzepniecia.

Czynnik IX — biatko krwi niezbedne w procesie krzepniecia. Osoby chore
na hemofilie B majg niski poziom czynnika IX.

Czynnik VIII — biatko krwi niezbedne w procesie krzepniecia. Osoby
chore na hemofilie A majg niski poziom czynnika VIII.

Czynnik von Willebranda — biatko uczestniczace w krzepnieciu, ktérego
niedobdr wystepuje w chorobie von Willebranda. Przy chorobie von
Willebranda czynnik ten moze mie¢ poziom nizszy niz normalnie albo nie
dziata we wiasciwy sposob.

Czynniki krzepniecia krwi — biatka krgzgce w krwiobiegu, niezbedne
w procesie krzepniecia krwi. Nalezg do nich czynniki I, I, IlI, V, VII, VIII,
IX, X, XI, Xlll'i czynnik von Willebranda.

Desmopresyna (DDAVP) — syntetyczny lek bedacy kopig naturalnego
hormonu. Dziata poprzez uwolnienie czynnika von Willebranda zma-
gazynowanego w wysciodtce naczyn krwionosnych. Desmopresyny nie
wytwarza sie z krwi. W Polsce aktualnie (2017 r.) dostepny jest preparat
Minirin w postaci dozylnej oraz preparat Octostim w postaci donosowe;j.

Diagnostyka preimplantacyjna — metoda polegajgca na pobraniu po-
jedynczej komérki embrionu w celu okreslenia, czy jest on dotkniety
hemofilig. Badanie to wykonuje sie w potaczeniu z zaptodnieniem in vitro.
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DNA, kwas dezoksyrybonukleinowy — jest ,cegietkq” naszego uktadu
genetycznego. DNA w kazdym chromosomie uktada sie w tysigce od-
cinkbw nazywanych genami. Kazdy gen kieruje produkcjg okreslonego
biatka, tgcznie z biatkami krzepniecia.

Dojajowodowe przeniesienie gamet — zabieg, podczas ktérego game-
ty (zenska komorka jajowa i meskie plemniki) sa oczyszczane i umiesz-
czane przez cewnik bezposrednio w jajowodach kobiety.

Doradca genetyczny — osoba, ktdra zna sie na genetyce i na co dzieh
udziela porad parom, ktore planujg dziecko lub juz go oczekuja.

Endometrioza (gruczolistos¢) — schorzenie, w ktérym btona $luzowa
macicy powstaje poza tym narzadem, na przyktad w obrebie jamy brzusz-
nej. Kiedy kobieta ma miesigczke, btona $luzowa krwawi niezaleznie od
tego, w ktérym miejscu sie znajduje.

Exacyl (kwas traneksamowy) — lek antyfibrynolityczny, ktéry pomaga
w utrzymaniu skrzepu w miejscu jego utworzenia. Hamuje enzym zwany
plazming, rozpuszczajacy skrzepy.

Fizjoterapeuta (rehabilitant) — wazny pracownik osrodka leczenia hemo-
filii. Jego zadaniem jest utrzymywanie miesni i stawow pacjenta w dobrym
stanie. Moze poradzi¢, jak zapobiec krwawieniu lub je ograniczy¢. Pomaga
pacjentom zrozumiec¢, czym jest wylew do stawu lub miesnia, rozpoznaé
jego nasilenie oraz pokazuje, co nalezy robi¢, zeby wréci¢ do lepszej formy
po kazdym takim krwawieniu. Fizjoterapeuta moze tez doradzi¢, jak po-
zosta¢ aktywnym i utrzymaé sprawnos¢ fizyczna.

Fizjoterapia (rehabilitacja) — wykorzystanie ¢wiczen w celu zachowania
sprawnosci fizycznej lub wzmocnienia ostabionych miesni i uszkodzo-
nych stawow.

Gen — malenka struktura DNA odpowiedzialna za rézne cechy, m.in. za
kolor oczu cztowieka. Hemofilia jest wywotywana przez nieprawidtowy
gen potozony na chromosomie ptciowym.

Genetyk — osoba, ktéra zajmuje sie zagadnieniami zwigzanymi z prze-
kazywaniem genow z jednego pokolenia na drugie.

Grupa krwi — konkretny rodzaj krwi, charakterystyczny dla danej osoby.
Wyrézniamy cztery grupy krwi: A, B, AB i 0.

Hematolog — lekarz specjalizujgcy sie w chorobach krwi.

Hematologia — dziedzina medycyny zajmujgca sie chorobami krwi.
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Hemofilia — termin uzywany do opisania skaz krwotocznych wywoty-
wanych przez niskie poziomy czynnika VIII lub IX (hemofilia A i B).
Niekiedy moéwigc o hemofilii ma sie na mysli catg rodzine skaz krwo-
tocznych, tacznie z chorobg von Willebranda.

Hemofilia A — choroba genetyczna charakteryzujgca sie czestymi wyle-
wami krwi do stawéw, miesni i tkanek. Przediuzajgce sie krwawienia sg
spowodowane niskimi poziomami czynnika VIIl. Choroba ta nazywana
jest réwniez klasyczna hemofilig lub niedoborem czynnika VIII.

Hemofilia B — choroba genetyczna charakteryzujgca sie czestymi wyle-
wami krwi do stawéw, miesni i tkanek. Przediuzajgce sie krwawienia sg
spowodowane niskimi poziomami czynnika IX. Choroba ta nazywana jest
réwniez chorobg Christmasa lub niedoborem czynnika IX.

Hemoglobina — substancja znajdujaca sie w czerwonych ciatkach krwi,
odpowiedzialna za przenoszenie tlenu.

Hepatolog (gastroenterolog) — lekarz specjalizujacy sie w chorobach
watroby.

Histerektomia — operacja usuniecia macicy.
Hormon — wydzielina we krwi, ktéra stymuluje organy do dziatania.

Immunotolerancja — préba wyeliminowania inhibitora czynnika krzep-
niecia z krwi chorego na hemofilie. Nazywana jest réwniez ,indukcjg
tolerancji immunologicznej”.

Inaktywacja chromosomu X — proces, w wyniku ktérego zmutowany
gen obecny na jednym z chromosomoéw X kobiety moze zdominowaé
zdrowy gen pod wzgledem produkcji czynnikow krzepniecia. Nazywana
réwniez lionizacjg. Lionizacja sprawia, ze poziom czynnika u nosicielek
moze byc¢ nizszy niz 50% normy.

Inaktywacja wiruséw — proces zabijania lub eliminacji wiruséw, ktére
moga by¢ obecne w produktach osoczopochodnych. Uzywa sie w tym
celu metod chemicznych, takich jak dodawanie rozpuszczalnikéw, oraz
metod fizycznych, takich jak poddawanie dziataniu ciepta, filtracja i inne
sposoby oczyszczania.

Indukcja tolerancji immunologicznej — terapia majaca na celu pozby-
cie sie inhibitora w hemofili. Nazywana réwniez immunotolerancja.

Inhibitory — przeciwciata wobec czynnika VI, IX lub innych czynnikow
krzepniecia, ktore uktad odpornosciowy organizmu uznaje za obce.
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Kaskada krzepniecia — reakcja tancuchowa, w ktérej czynniki krzep-
niecia wspotdziatajg po kolei, doprowadzajgc do powstania w miejscu
uszkodzenia $ciany naczynia, wokét ptytek, tancucha zwanego fibryna.

Klasyczna hemofilia — inne okreslenie hemofilii A lub niedoboru czyn-
nika VIII.

Kompleksowa opieka — wszystkie swiadczenia medyczne potrzebne
osobie chorej na hemofilie i jej rodzinie do leczenia krwotokdw i innych
pokrewnych schorzen. Taka opieke zapewnia osrodek leczenia hemofilii.

Koncentrat czynnika krzepniecia — liofilizowany (osuszony) preparat
biatek krzepniecia, ktoéry rozpuszcza sie w jatowej wodzie i wstrzykuje
w celu skorygowania zaburzenia krzepniecia. Koncentraty mozna wytwa-
rza¢ z ludzkiego osocza lub z wykorzystaniem technologii rekombinacji.
Istniejg koncentraty do korygowania niedoboréw czynnikow |, 11, VII, VIII,
IX, X, XI, Xlll'i czynnika von Willebranda.

Krwawienie — wyptyw krwi z naczyn krwionosnych na powierzchni ciata
lub w jego wnetrzu.

Krwawienie miedzymiesigczkowe — krwawienie z drég rodnych, ktore
wystepuje pomiedzy prawidtowymi miesigczkami.

Krwiak - lokalna opuchlizna wypetniona krwig, powstata na skutek
uszkodzenia naczynia krwionosnego.

Krwiomocz — krew w moczu, moze by¢ spowodowany krwawieniem
z nerek.

Krwotoczna miesigczka — obfita, dtuga miesigczka.

Krzepniecie — zlozony proces, na ktéry sktada sie zwezenie (skurcz)
naczynia krwionosnego, przyleganie ptytek do uszkodzonej $ciany na-
czynia, zlepianie sie ptytek miedzy sobg i tworzenie czopu fibrynowego
przez czynniki krzepniecia.

Kwas acetylosalicylowy (aspiryna) — aktywny sktadnik wielu srodkow
przeciwbolowych i preparatéw stosowanych przeciw przeziebieniu. Wpty-
wa na funkcjonowanie ptytek i nie powinien by¢ stosowany przez osoby
chore na hemofilie.

Kwas transeksamowy (Exacyl) — lek antyfibrynolityczny, ktéry pomaga
w utrzymaniu skrzepu w miejscu jego utworzenia. Hamuje enzym zwany
plazminag, rozpuszczajacy skrzepy.
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Laboratorium hematologiczne — laboratorium wykonujgace szeroki za-
kres badan krwi.

Laboratorium koagulologiczne — laboratorium, ktére specjalizuje sie
w wykonywaniu wielu badan potrzebnych do prawidtowego zdiagno-
zowania roznych zaburzen krzepniecia, tacznie z hemofilig A i B.

Leczenie domowe — opieka nad osobg chorg na hemofilie prowadzona
w domu, a nie w szpitalu. Obejmuje podawanie w domu desmopresyny
lub koncentratu czynnika krzepniecia przez samego chorego lub cztonka
rodziny.

Lek antydiuretyczny — substancja, ktéra zmusza organizm do zatrzy-
mania wody.

Lek antyfibrynolityczny (Exacyl) —» Kwas transeksamowy (Exacyl).
Lionizacja — inaktywacja chromosomu X.

tagodna hemofilia — genetyczne zaburzenie krzepniecia charaktery-
zujace sie krwotokami po urazach lub operacji. Poziom czynnika VIII lub
IX w krwioobiegu wynosi od 5% do 40% normy.

Menopauza — okres w zyciu kobiety, kiedy ustajg u niej miesigczki.

Modyfikacja czynnika krzepniecia — proces, podczas ktérego czas-
teczki czynnika VIII lub IX sg celowo poddawane zmianom (modyfikaciji),
aby ulepszy¢ ich wtasciwosci (na przyktad wydtuzyé okres pottrwania).

Mozaikowatos¢ gonad — zjawisko polegajgce na tym, ze czes$¢ ko-
morek rozrodczych ma inny genotyp niz pozostate. Zazwyczaj dochodzi
do niej na skutek mutacji, ktéra pojawia sie na wczesnych etapach
rozwoju komorki macierzystej, z ktérej nastepnie powstajg komérki roz-
rodcze (lub ich czes¢). Jesli nowa mutacja powoduje hemofilie lub inng
chorobe dziedziczng, jest wowczas mozliwe, zeby dwoje zdrowych ro-
dzicéw miato potomstwo cierpigce na te chorobe.

Mutacja — btgd w strukturze genu.

Naciecie krocza — zabieg wykonywany czasem przy porodzie, pole-
gajacy na przecieciu skory w poblizu pochwy w celu unikniecia rozdarcia
tkanek.

Nosicielka hemofilii — kobieta, ktérej chromosomy zawierajg gen he-
mofilii. Moze przekazaé¢ hemofilie swoim synom. Jej corki mogag by¢
nosicielkami.
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Oczyszczanie czynnika krzepniecia — etap produkcyjny, w kitorym
biatko czynnika VIII lub IX jest oddzielane od zbednych substancji, w tym
bakterii i wiruséw, w serii fizycznych i chemicznych proceséw oczysz-
czajacych.

Okres okolomenopauzalny — okres w zyciu kobiety poprzedzajacy
naturalng menopauze (zanik miesigczki), tzw. okres przejsciowy. Cha-
rakteryzuje sie stopniowym spadkiem poziomu progesteronu i estroge-
now oraz czestymi wahaniami hormonalnymi. Moze trwa¢ od 3 do 10 lat.

Osocze — czes$c¢ krwi zawierajgca biatka czynnika krzepniecia, wtgcznie
z czynnikiem VIIl'i IX, jak réwniez immunoglobuliny (przeciwciata) i albu-
mine.

Osrodek leczenia hemofilii — klinika medyczna zapewniajgca kom-
pleksowg opieke osobom chorym na hemofilie.

Paracetamol — lek przeciwbolowy. Na rynku dostepnych jest wiele pre-
paratoéw zawierajgcych ten srodek. Paracetamol nie wptywa na dziatanie
plytek i jest bezpieczny dla oséb chorych na hemofilie.

Pediatra — lekarz, ktéry zajmuje sie dzie¢mi od narodzenia do 18. roku
zycia.

Pielegniarka koordynujgca — wazny czionek zespotu kompleksowej
opieki nad chorymi na skazy krwotoczne. W krajach zachodnich za-
zwyczaj petni ona role koordynatora pracy zespotu. Umawia wizyty,
odbiera telefony od pacjentéw, dokonuje wstrzyknie¢ czynnika w klinice
i edukuje pacjentéw na temat hemofilii.

Plazmina — substancja w krwi, ktora rozpuszcza skrzep po zagojeniu sie
uszkodzonego naczynia krwionos$nego.

Plytki krwi — krazace w krwioobiegu malenkie fragmenty komorek o sred-
nicy mniejszej niz 1/10 000 centymetra. W milimetrze szesciennym krwi
zdrowej osoby jest od 150 do 400 tysiecy ptytek. Plytki przybywajag pierw-
sze do miejsca uszkodzenia naczynia. Odgrywajg wazng role w zatrzy-
mywaniu krwawienia, poniewaz zbijajg sie w mase i zapoczatkowujg
proces naprawy uszkodzonego naczynia krwionosnego.

Potoznik — lekarz specjalizujgcy sie w zagadnieniach zwigzanych z po-
czeciem, cigzg i porodem.

Potencjalna nosicielka — kobieta, ktorej matka jest nosicielkg hemofilii.
Taka kobieta ma 50% szans na bycie nosicielka.
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Profilaktyka — regularne wstrzykniecia koncentratéw czynnika krzepnie-
cia, zazwyczaj 1, 2 lub 3 razy w tygodniu. Stosowana w celu zapo-
biegniecia krwawieniom.

Przeciwciato — biatko krwi produkowane przez uktad odpornosciowy
organizmu w celu obrony przed szkodliwymi substancjami.

Przyleganie plytek (adhezja) — gromadzenie sie ptytek w miejscu uszko-
dzenia $ciany naczynia krwionosnego.

PSCH - Polskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofilie.

Rekombinacja — technika wytwarzania substancji metoda tgczenia seg-
mentéw DNA. W przypadku hemofilii technologia rekombinacji polega na
wytwarzaniu czynnika VIII lub IX przez specjalnie hodowane komorki
jajnika chomika chinskiego lub komorki nerki mtodego chomika.

Skaza krwotoczna — choroba, w ktérej organizm nie jest w stanie szybko
i skutecznie formowac skrzepéw. Rodzina skaz krwotocznych obejmuje
hemofilie A, hemofilie B, chorobe von Willebranda, zaburzenia funkcji
ptytek i szereg rzadkich niedoboréw czynnikdw krzepniecia. Zaburzenia
moga by¢ dziedziczne lub nabyte.

Skrzep fibrynowy — stabilny skrzep, ktory tworzy sie w ostatnim etapie
krzepniecia.

Terapia genowa — leczenie polegajgce na dostarczeniu prawidtowej
kopii genu czynnika krzepniecia do komérki pacjenta.

Terapia hormonalna — podawanie doustnych srodkéw antykoncepcyj-
nych lub innych hormondw (progesteronu) w celu zmniejszenia krwawien
miesigczkowych.

Terapia substytucyjna — metoda leczenia, w ktorej czynniki krzepniecia
sg wstrzykiwane do krwiobiegu osoby chorej na skaze krwotoczng w celu
zastgpienia brakujgcych biatek i czasowego skorygowania zaburzenia
krzepniecia.

Trombina — substancja, ktéra wspomaga krzepniecie krwi, wytwarzana
w organizmie w wyniku reakcji fancuchowej czynnikéw krzepniecia.

Umiarkowana hemofilia — genetyczne zaburzenie krzepnigcia, charak-
teryzujace sie krwotokami po wiekszych zranieniach, powaznych ura-
zach czy operacjach. Poziom czynnika VIl lub IX w krwiobiegu wynosi od
1% do 5% normy.
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Wirusowe zapalenie watroby typu A — choroba zakazna przenoszona
z powodu ztych warunkéw higienicznych lub poprzez brudng wode.

Wirusowe zapalenie watroby typu B — choroba zakazna, ktéra w od
5% do 10% przypadkoéw przeradza sie w schorzenie przewlekte. Prze-
nosi sie drogg kontaktow ptciowych i poprzez uzywanie zakazonych igiet.
W bardzo rzadkich przypadkach moze by¢ nadal przenoszona przez
preparaty krwiopochodne.

Wirusowe zapalenie watroby typu C — choroba zakazna, ktéra w 60%
do 80% przypadkéw przechodzi w schorzenie przewlekte. Przenosi sie
poprzez uzywanie zakazonych igiet. W bardzo rzadkich przypadkach
moze by¢ nadal przeniesiona przez preparaty krwiopochodne.

Wstrzykniecie — dozylne podanie koncentratu czynnika krzepniecia przy
uzyciu strzykawki i igly-motylka lub za pomoca dojscia centralnego (portu).

Wylew do stawu — wylanie sie krwi z uszkodzonych naczyn krwionos-
nych btony maziowej i jej gromadzenie we wnetrzu stawu.

Wytyzeczkowanie macicy — zabieg zeskrobania i oczyszczenia wy-
Sciotki macicy.

Zaptodnienie in vitro — zabieg pobrania od kobiety komdrek jajowych
i zaptodnienia ich plemnikami partnera.

Zespot kompleksowej opieki — zespot osdb zaangazowanych w opieke
nad osobg chorg na hemofilie. Obejmuje on kierownika medycznego,
pielegniarke koordynujaca, fizjoterapeute, pracownika socjalnego, opie-
kuna i pacjenta lub cztonka rodziny. W razie potrzeby do zespotu wigcza-
ni sg inni specjalisci.

Zmutowany gen — gen zawierajacy btad w swojej strukturze.

Znieczulenie zewnatrzoponowe — rodzaj znieczulenia, w ktéorym do
kregostupa wprowadza sie igte, aby znieczuli¢ dolng czes¢ ciata.
Zwezenie naczynia— pierwszy etap krzepniecia krwi, w ktérym naczynie
krwiono$ne zweza sie, aby zmniejszy¢ naptyw krwi do uszkodzonego
obszaru.
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Polskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofilie
ul. I. Gandhi 14, 02-776 Warszawa

Kota terenowe Polskiego Stowarzyszenia Chorych
na Hemofilig:

GDANSK, ul. Magnoliowa 11, 80—126 Gdansk

KALISZ, ul. Kaszubska 9 (RCKiK), 62—-800 Kalisz

KATOWICE, ul. Reymonta 8, 40-029 Katowice

KRAKOW, ul. Kmietowicza 10, 30-092 Krakéw

LUBLIN, ul. Sapiehy 2/3, 20—092 Lublin

£ODZ, ul. Pabianicka 62, 93-513 £6dz

OLSZTYN, ul. H. Sawickiej 27 (RCKiK), 10-247 Olsztyn
PODLASKIE, ul. Diuga 104, 18-200 Wysokie Mazowieckie
POMORZE | KUJAWY, ul. Chodkiewicza 44, 85—-667 Bydgoszcz
POZNAN, ul. Grunwaldzka 125a, 60-313 Poznan

RZESZOW, ul. Strzelnicza 20a/2, 35-103 Rzeszéw

SZCZECIN, Al. Wojska Polskiego 80/82 (RCKIiK), 70-482 Szczecin
WARSZAWA, ul. I. Gandhi 14, 02—-776 Warszawa

WROCLAW, ul. Czerwonego Krzyza 5 (RCKiK), 50-345 Wroctaw
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