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Kanadyjskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofiliê dzia³a na rzecz poprawy leczenia
i jakoœci ¿ycia wszystkich osób z wrodzonymi skazami krwotocznymi oraz wspiera badania
nad nowymi sposobami terapii.

Rozpowszechniaj¹c jakiekolwiek informacje medyczne, Stowarzyszenie konsultuje siê ze
specjalistami w danej dziedzinie medycyny. Stowarzyszenie nie udziela jednak œwiadczeñ
zdrowotnych i w ¿adnym przypadku nie zaleca okreœlonym osobom konkretnego leczenia.
Nazwy handlowe produktów leczniczych podano jedynie w celach informacyjnych. Ich
wymienienie nie oznacza poparcia dla ¿adnego konkretnego produktu ani firmy. We
wszystkich przypadkach przed wyborem jakiejkolwiek formy leczenia zaleca siê konsultacjê
ze specjalist¹ w zakresie leczenia skaz krwotocznych.

Szersze informacje mo¿na uzyskaæ pod adresem:
Canadian Hemophilia Society
625 President Kennedy, Suite 505
Montreal, Quebec
H3A 1K
Telefon: (514) 848-0503
Faks: (514) 848-9661
E-mail: chs@hemophilia.ca
Strona www: www.hemophilia.ca

Kanadyjskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofiliê pragnie podziêkowaæ wszystkim, którzy
przyczynili siê do stworzenia tej publikacji. Szczególnie dziêkujemy kobietom, które wziê³y
udzia³ w badaniu i wype³ni³y ankietê dotycz¹c¹ nosicielstwa hemofilii. Dziêki ich wspó³pracy
uda³o siê uzyskaæ cenne informacje.
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Riyana Babul-Hirji, MSc, CGC Claudine Amesse, RN
Maureen Brownlow, RSW Riyana Babul-Hirji, MSc, CGC
Angela Kirk, ND Maureen Brownlow, RSW
Lisa Little, MSc, C. Psych. Clare Cecchini
Patricia Stewart Angela Kirk, ND

Lisa-Marie Mathieu, RSW
Georges-Étienne Rivard, MD
Lisa Little, MSc, C. Psych.
Patricia Stewart
Pam Wilton, RN
Rochelle Winikoff, MD

Koordynator projektu z ramienia Kanadyjskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê:
Clare Cecchini

Redaktorzy:
David Page – Dyrektor Programów i Spraw Publicznych Kanadyjskiego Stowarzyszenia
Chorych na Hemofiliê
Patricia Stewart – Przewodnicz¹ca Programu na Rzecz Nosicielek Kanadyjskiego Stowa-
rzyszenia Chorych na Hemofiliê
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WSTÊP

Hemofilia jest skaz¹ krwotoczn¹ znan¹ od tysiêcy lat. Ciê¿ka postaæ
choroby dotyka prawie wy³¹cznie mê¿czyzn, jednak w ostatnich latach
w œrodowisku zwi¹zanym z hemofili¹ coraz czêœciej dostrzega siê prob-
lemy, których doœwiadczaj¹ kobiety „przenosz¹ce” wadliwy gen.

U mê¿czyzn z poziomem czynnika krzepniêcia miêdzy 5% a 40% normy,
tradycyjnie rozpoznawano ³agodn¹ postaæ hemofilii, natomiast kobiety
okreœlano jedynie mianem „nosicielek” genu. Okreœlenia tego nie u¿ywa
siê w stosunku do mê¿czyzn, chocia¿ i oni „przenosz¹” wadliwy gen.
U niektórych nosicielek obserwowano takie same objawy krwotoczne jak
u mê¿czyzn z ³agodn¹ postaci¹ hemofilii (na przyk³ad krwawienia poope-
racyjne lub krwawienia po urazach), jednak nie zawsze dostrzegano, ¿e
s¹ one skutkiem niskiego poziomu czynnika krzepniêcia. Dzisiaj wiedza
o tym, ¿e kobiety mog¹ cierpieæ na ³agodn¹ postaæ hemofilii, jest coraz
powszechniejsza. Ostatnie badania wykaza³y, ¿e nawet przy poziomie
czynnika krzepniêcia wynosz¹cym a¿ 60% kobiety mog¹ cierpieæ z powo-
du wyd³u¿onych krwawieñ (nie tylko ginekologicznych i poporodowych).

Wiêkszoœæ nosicielek hemofilii nie doœwiadcza powa¿nych krwawieñ, ale
a¿ 57% z nich ma problemy ginekologiczne. Nasilenie miesi¹czek mo¿e
byæ ró¿ne, od umiarkowanego do bardzo du¿ego. Niektóre kobiety nie
wiedz¹, ¿e obfite (tzw. krwotoczne) miesi¹czki mog¹ mieæ zwi¹zek z fak-
tem, ¿e s¹ nosicielkami hemofilii, i ¿e mog¹ zwróciæ siê po pomoc do
lekarza z oœrodka leczenia hemofilii.

Niniejsza publikacja powsta³a w odpowiedzi na potrzeby wyra¿one przez
ko³a kobiet utworzone przy Kanadyjskim Stowarzyszeniu Chorych na
Hemofiliê. Ponad 75 nosicielek hemofilii A i B wype³ni³o szczegó³owe
ankiety. Publikacja Wszystko o nosicielkach... jest efektem wspólnego
wysi³ku wielodyscyplinarnego zespo³u z³o¿onego z hematologa, pielêg-
niarki koordynuj¹cej, pracownika socjalnego, psychologa, doradcy gene-
tycznego, lekarza medycyny naturalnej, nosicielek hemofilii oraz cz³onków
rodzin osób chorych na hemofiliê A i B.

Kanadyjskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofiliê ma nadziejê, ¿e ta
ksi¹¿ka pomo¿e dziewczêtom i kobietom, które s¹ nosicielkami hemofilii,
znaleŸæ odpowiedzi na nurtuj¹ce je pytania. Naszym celem by³o zapew-
nienie im wsparcia i dostarczenie niezbêdnych informacji, aby ³atwiej
mog³y zaakceptowaæ fakt, ¿e skaza krwotoczna mo¿e wywrzeæ wp³yw na
ich zdrowie i codzienne ¿ycie.
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R O Z D Z I A £
Ogólne informacje o hemofilii

W tym rozdziale mo¿na znaleŸæ podstawowe informacje na temat
hemofilii, miêdzy innymi:

� kto choruje na hemofiliê,
� ile osób choruje na hemofiliê,
� objawy hemofilii,
� rodzaje i postacie hemofilii,
� inne skazy krwotoczne,
� proces krzepniêcia krwi,
� sposoby leczenia hemofilii,
� powik³ania hemofilii,
� d³ugoœæ ¿ycia osób chorych na hemofiliê,
� przysz³oœæ leczenia hemofilii.
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1 HEMOFILIA A i B

S³owo hemofilia wywodzi siê z dwóch greckich wyrazów: haima, ozna-
czaj¹cego krew, i philia, oznaczaj¹cego sk³onnoœæ.

Krew osoby chorej na hemofiliê nie krzepnie prawid³owo. Osoba taka nie
krwawi silniej ani szybciej ni¿ inni ludzie, jednak krwawienia trwaj¹ u niej
d³u¿ej. Takie krwawienia czêsto nazywa siê krwotokami.

W krwi osoby chorej brakuje bia³ka potrzebnego w procesie krzepniêcia.
U niektórych chorych mamy do czynienia z niedoborem bia³ka zwanego
czynnikiem VIII (globuliny antyhemofilowej). Cierpi¹ oni na hemofiliê A.
Innym brakuje bia³ka zwanego czynnikiem IX (czynnika Christmasa) – s¹
wówczas chorzy na hemofiliê B.

Wokó³ hemofilii powsta³o wiele mitów. Czêsto uwa¿a siê, ¿e osoba
chora na hemofiliê mo¿e wykrwawiæ siê z powodu niewielkiego ska-
leczenia. Nie jest to prawd¹. W rzeczywistoœci rany zewnêtrzne nie
s¹ zazwyczaj na tyle powa¿ne, aby stanowi³y jakiekolwiek zagro¿e-
nie. Zdecydowanie powa¿niejsze konsekwencje maj¹ krwawienia wew-
nêtrzne, wystêpuj¹ce w stawach, zw³aszcza kolanowych, skokowych
i ³okciowych, a tak¿e w tkankach miêkkich i miêœniach. Gdy dochodzi do
krwawieñ w tak istotnych organach – jak chocia¿by mózg – ¿ycie
chorego jest bezpoœrednio zagro¿one. U kobiet z obni¿onym poziomem
czynnika VIII lub IX, najczêstszym objawem s¹ obfite i przed³u¿aj¹ce siê
krwawienia miesi¹czkowe.

OSOBY DOTKNIÊTE HEMOFILI¥

Hemofilia wystêpuje na ca³ym œwiecie. Choruj¹ na ni¹ ludzie wszystkich
ras, niezale¿nie od koloru skóry i przynale¿noœci do grupy etnicznej.

Najciê¿sze postacie hemofilii dotykaj¹ prawie wy³¹cznie mê¿czyzn. Rzad-
ko wystêpuj¹ u kobiet (patrz rozdzia³ 3. Dziedziczenie hemofilii), jednak
wiele kobiet bêd¹cych nosicielkami hemofilii, ma objawy ³agodnej postaci
tej choroby. Pracownicy s³u¿by zdrowia i same kobiety dopiero od nie-
dawna maj¹ œwiadomoœæ, ¿e nosicielki mog¹ mieæ problemy krwotoczne,
które nie pozostaj¹ bez wp³ywu na jakoœæ ich ¿ycia.
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1Hemofilia jest chorob¹ dziedziczn¹ wystêpuj¹c¹ od urodzenia i trwaj¹c¹
przez ca³e ¿ycie. Ciê¿ka postaæ hemofilii jest czêsto rozpoznawana ju¿
w pierwszym roku ¿ycia, zazwyczaj w chwili, gdy dziecko zaczyna aktyw-
noœæ ruchow¹. Medycyna nie zna jeszcze sposobu ca³kowitego wyle-
czenia tej wady genetycznej.

LICZBA OSÓB DOTKNIÊTYCH HEMOFILI¥

Hemofilia A i B wystêpuj¹ stosunkowo rzadko. W Kanadzie jeden na
10 000 mê¿czyzn choruje na hemofiliê A, podczas gdy hemofilia B dotyka
jednego na 35 000 mê¿czyzn. Obliczono, ¿e w Polsce czêstoœæ hemofilii
A wynosi 1:14 300 mieszkañców, hemofilii B 1:87 000 mieszkañców.

Przewa¿aj¹ca wiêkszoœæ (90–95%) matek osób chorych na hemofiliê
jest nosicielkami. Ogólna liczba nosicielek nie jest jednak znana.

Mniej wiêcej jedna trzecia przypadków hemofilii jest wynikiem nowych
mutacji genetycznych. W pozosta³ych dwóch trzecich choroba wystêpo-
wa³a w rodzinie (wiêcej informacji mo¿na znaleŸæ w rozdziale 3. Dzie-
dziczenie hemofilii).

OBJAWY HEMOFILII

Typowymi objawami hemofilii s¹:

� wylewy do stawów (do najczêœciej wystêpuj¹cych nale¿¹ wylewy: do
stawów kolanowych, ³okciowych, skokowych, barkowych, biodrowych,
nadgarstków),

� wylewy do tkanek miêkkich i miêœni (do miêœnia biodrowo-lêdŸwio-
wego w okolicy biodra, do ³ydki, przedramienia, ramienia, do œciêgna
Achillesa, poœladków),

� krwawienia z jamy ustnej z powodu skaleczenia, przygryzienia jêzyka
lub wybicia zêba (czêsto zdarzaj¹ siê u dzieci),

� krew w moczu (krwiomocz),
� powierzchniowe siniaki,
� nadmierne krwawienia po urazie lub operacji.

Objawy ró¿ni¹ siê w zale¿noœci od stopnia nasilenia choroby.

9
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1 U ponad po³owy (ok. 57%) kobiet bêd¹cych nosicielkami hemofilii A i B
wystêpuj¹ obfite i d³ugotrwa³e krwawienia menstruacyjne, zwane krwo-
tocznymi miesi¹czkami. U 10–20% nosicielek mo¿e dochodziæ do nad-
miernych krwawieñ po urazie lub operacji. Podobna liczba nosicielek
doœwiadcza krwotoków po porodach.

POSTACIE HEMOFILII

Hemofiliê A i B mo¿na podzieliæ na trzy stopnie ciê¿koœci (patrz tabela 1.).

Tabela 1. Klasyfikacja hemofilii

Postaæ hemofilii Poziom czynnika VIII lub IX we krwi*

Ciê¿ka Mniej ni¿ 1% normy

Umiarkowana 1–5% normy

£agodna 5–40% normy

* Aktywnoœæ czynnika krzepniêcia u osób bez hemofilii waha siê miêdzy 50% a 150% nor-
my. Mierzy siê j¹ w jednostkach na mililitr (j/ml). Aktywnoœæ wynosz¹ca 100 j/ml czynnika
VIII oznacza poziom równy 100% normy.

Osoby chore na ciê¿k¹ postaæ hemofilii maj¹ mniej ni¿ 1% prawid³owego
poziomu czynnika VIII lub IX we krwi. Bez leczenia profilaktycznego
mog¹ mieæ krwawienia kilka razy w miesi¹cu. W przypadku ciê¿kiej
postaæ hemofilii czêsto nie mo¿na jednoznacznie okreœliæ przyczyny
krwawienia. Takie krwawienia okreœla siê jako samoistne.

Osoby z umiarkowan¹ postaci¹ hemofilii (1–5% normalnego poziomu
czynnika VIII lub IX we krwi) zazwyczaj krwawi¹ rzadziej. Krwawienia s¹
na ogó³ wynikiem niewielkich urazów, takich jak kontuzje sportowe.
Jednak niektórzy chorzy na umiarkowan¹ postaæ hemofilii, szczególnie
ci, u których poziom czynnika VIII lub IX wynosi 2% lub mniej, mog¹
doœwiadczaæ czêstych krwawieñ samoistnych, tak jak chorzy na ciê¿k¹
postaæ hemofilii.
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1Osoby chore na ³agodn¹ postaæ choroby (5–40% normalnego poziomu)
maj¹ mniej krwawieñ. Niejednokrotnie przez d³ugi czas s¹ nieœwiadome
swojej choroby. Dowiaduj¹ siê o niej w przypadku operacji, usuniêcia
zêba, czy powa¿nego urazu. W przypadku tych osób problemem jest
brak umiejêtnoœci radzenia sobie z krwawieniami (w zwi¹zku z ich rzad-
kim wystêpowaniem), a zbyt póŸne udzielenie pomocy medycznej mo¿e
mieæ powa¿ne konsekwencje.

Kobiety bêd¹ce nosicielkami hemofilii mog¹ cierpieæ z powodu obfitych
krwawieñ miesiêcznych. Ostatnie badania wykaza³y, ¿e nosicielki mog¹
mieæ zwiêkszon¹ tendencjê do krwawieñ, nawet jeœli poziom czynnika
jest u nich zbli¿ony do prawid³owego (40–60% normy). Z tego powodu
nosicielki hemofilii równie¿ powinny pozostawaæ pod opiek¹ oœrodka
leczenia chorych na hemofiliê.

INNE SKAZY KRWOTOCZNE

Inne dziedziczne skazy krwotoczne dotycz¹ zarówno mê¿czyzn, jak
i kobiet. Najczêstsza z nich to choroba von Willebranda. Uwa¿a siê, ¿e
odpowiedzialny za ni¹ gen wystêpuje u 1/100–1/1000 osób, w zale¿noœci
od badanej populacji. Szacuje siê, ¿e 10% osób przenosz¹cych wadliwy
gen czynnika von Willebranda mo¿e mieæ problemy krwotoczne o ró¿-
nym nasileniu (od ³agodnych po ciê¿kie).

Niedobory czynników I, II, V, VII, X, XI i XIII s¹ znacznie rzadsze.

Nieprawid³owe krwawienia s¹ spowodowane równie¿ zaburzeniami
funkcji p³ytek. Dziedziczne zaburzenia funkcji p³ytek s¹ bardzo rzadkie,
jednak ze wzglêdu na fakt, ¿e wiêkszoœæ osób z tymi schorzeniami ma
bardzo ³agodne objawy, du¿a czêœæ przypadków pozostaje nieroz-
poznana.

Wiêcej informacji na temat skaz krwotocznych mo¿na znaleŸæ na stronie
Polskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê lub w ksi¹¿ce „Skazy
krwotoczne” autorstwa profesora Jerzego Windygi.
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ROZDZIA£ 1. Ogólne informacje o hemofilii

11

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 16:53:07

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



1 KRZEPNIÊCIE KRWI

Krew jest rozprowadzana po ca³ym organizmie przez sieæ naczyñ krwio-
noœnych: têtnic, ¿y³ i naczyñ w³osowatych. Gdy tkanki ulegn¹ zranieniu,
uszkodzenie œciany naczynia krwionoœnego mo¿e spowodowaæ wyciek
krwi. Naczynie mo¿e ulec uszkodzeniu tu¿ pod powierzchni¹ skóry, jak
ma to miejsce w skaleczeniu. Mo¿e te¿ zostaæ naruszone g³êbiej w ciele,
powoduj¹c siniak lub krwawienie wewnêtrzne.

Krzepniêcie jest z³o¿onym procesem,
który sprawia, ¿e uszkodzone naczynia
krwionoœne przestaj¹ krwawiæ. W miej-
scu zranienia od razu gromadz¹ siê
elementy krwi, które tworz¹ w ranie
czop, a nastêpnie wspó³pracuj¹c ze
sob¹, formuj¹ trwa³y skrzep. Tworze-
nie tego skrzepu sk³ada siê z kilku
etapów (patrz rysunek 1.):

� Etap 1.: Naczynie krwionoœne zwê-
¿a siê, ¿eby zwolniæ nap³yw krwi
do zranionego obszaru (nastêpuje
tzw. skurcz naczynia).

� Etap 2.: Jako pierwsze w miejscu
uszkodzenia pojawiaj¹ siê p³ytki
krwi. S¹ to bardzo ma³e elementy
wchodz¹ce w sk³ad kr¹¿¹cej krwi,
o œrednicy mniejszej ni¿ 0,001 mi-
limetra. Zazwyczaj w milimetrze
szeœciennym krwi jest od 150 do
400 tysiêcy p³ytek. P³ytki odgrywaj¹
wa¿n¹ rolê w zatrzymywaniu krwa-
wienia, poniewa¿ przy³¹czaj¹c siê
do uszkodzonej œciany naczynia,
rozpoczynaj¹ proces naprawy usz-
kodzeñ. Fachowa nazwa tego zja-
wiska to adhezja p³ytek.

� Etap 3.: P³ytki wysy³aj¹ sygna³y che-
miczne wzywaj¹ce na pomoc inne
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1p³ytki oraz czynniki krzepniêcia, takie jak czynnik von Willebranda. Wy-
dzielaj¹ te¿ substancje aktywuj¹ce inne znajduj¹ce siê w pobli¿u p³ytki,
które nastêpnie sklejaj¹ siê ze sob¹ w miejscu uszkodzenia, tworz¹c
czop p³ytkowy. Ten proces nazywamy agregacj¹ p³ytek.

� Etap 4.: Na powierzchni uaktywnionych p³ytek zachodzi kolejny etap
krzepniêcia krwi. Czynniki krzepniêcia, które s¹ niewielkimi bia³kami
osocza, wspó³dzia³aj¹ ze sob¹, aby powsta³ nierozpuszczalny „³añ-
cuch” zwany fibryn¹. W³ókna fibryny ³¹cz¹ siê ze sob¹, tworz¹c siatkê
oplataj¹c¹ p³ytki, która nie pozwala, aby zosta³y one wyp³ukane przez
strumieñ przep³ywaj¹cej krwi. Te bia³ka (czynniki: I, II, V, VII, VIII, IX, X,
XI i XIII) s¹ kolejno uaktywniane w reakcji ³añcuchowej (jak domino).
Proces ten nazywa siê kaskad¹ krzepniêcia (patrz rysunek 2.).

13

ROZDZIA£ 1. Ogólne informacje o hemofilii

Rysunek 2.

13

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 15:25:44

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



1 KRZEPNIÊCIE KRWIUCHOREGONAHEMOFILIÊ

Gdy jedno z bia³ek, na przyk³ad czynnik VIII, jest nieobecne lub wystêpuje
w mniejszych iloœciach, reakcja ³añcuchowa zostaje przerwana. Krzep-
niêcie nie zachodzi lub jest du¿o wolniejsze ni¿ w warunkach prawid³o-
wych. P³ytki zgromadzone w miejscu uszkodzenia nie s¹ stabilizowane
przez fibrynê i nie powstaje trwa³y skrzep. Skrzep jest „miêkki” i ³atwo
ulega oderwaniu. Bez leczenia krwawienie mo¿e trwaæ wiele dni, a cza-
sem tygodni, i w wielu wypadkach nawraca (patrz rysunek 3.).

LECZENIE HEMOFILII

Dostêpne obecnie metody leczenia hemofilii A i B s¹ na ogó³ bardzo
skuteczne.

Terapia czynnikami krzepniêcia

Podstawowym sposobem leczenia ciê¿kich postaci hemofilii jest podawa-
nie czynników krzepniêcia. Metoda ta polega na do¿ylnym wstrzykniêciu
tego czynnika krzepniêcia, którego brakuje we krwi osoby chorej na
hemofiliê. Jest to postêpowanie bezpieczne, które skutecznie zatrzymuje
krwawienie. Czynniki krzepniêcia mo¿na tak¿e podawaæ zapobiegawczo,

14
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1dla unikniêcia ewentualnych krwawieñ. Okreœlamy to mianem profilaktyki.
W trakcie leczenia profilaktycznego, wstrzykniêæ dokonuje siê jeden, dwa
lub trzy razy w tygodniu.

Rodzice ucz¹ siê samodzielnego wykonywania wstrzykniêæ czêsto ju¿
wtedy, gdy ich dziecko jest jeszcze niemowlêciem. Gdy opanuj¹ tê
technikê, mog¹ zapewniæ swojemu dziecku opiekê w domu i unikn¹æ
czêstych wizyt w szpitalu.

Nierzadko same dzieci chore na hemofiliê ucz¹ siê podawania za-
strzyków. Niektóre opanowuj¹ tê umiejêtnoœæ ju¿ w wieku oœmiu lat.

W przypadku krwawieñ u osób z umiarkowan¹ lub ³agodn¹ hemofili¹ nie
zawsze konieczne jest podawanie koncentratów czynników krzepniêcia.
W wielu przypadkach mo¿na stosowaæ inne formy leczenia.

Octan desmopresyny (przy niedoborze czynnika VIII)

Octan desmopresyny, zwany równie¿ DDAVP, jest lekiem syntetycznym
(nie jest wytwarzany z krwi), który pomaga wiêkszoœci pacjentów z ³agod-
n¹ postaci¹ hemofilii A. DDAVP powoduje zwiêkszenie iloœci czynnika
von Willebranda oraz czynnika VIII we krwi pacjenta.

Desmopresyna mo¿e byæ podawana na kilka sposobów:

� do¿ylnie,
� podskórnie,
� donosowo – lek wdycha siê przez nos, u¿ywaj¹c inhalatora, w taki sam

sposób, jak przyjmuj¹ leki chorzy na astmê.

Desmopresyna mo¿e potroiæ poziom czynnika VIII w krwiobiegu. W re-
zultacie pacjent z ³agodn¹ hemofili¹ mo¿e podnieœæ swój poziom czyn-
nika VIII wystarczaj¹co wysoko, aby powstrzymaæ krwawienie.

Leki antyfibrynolityczne (przy niedoborze czynnika VIII i IX)

Kolejnym pomocnym lekiem jest kwas traneksamowy, który ma dzia³anie an-
tyfibrynolityczne (w Polsce preparat Exacyl, w Kanadzie Cyklokapron, TA).

Œrodek ten dzia³a poprzez wzmocnienie tworz¹cych siê skrzepów krwi.
Zapobiega niszczeniu lub odrywaniu siê skrzepów i w ten sposób pozwa-
la unikn¹æ ponownego krwawienia. Kwas traneksamowy jest szczególnie
u¿yteczny przy krwawieniach z jamy ustnej (z dzi¹se³, zêbów, jêzyka),
krwotokach z nosa i nadmiernych krwawieniach miesi¹czkowych.
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1 POWIK£ANIA HEMOFILII

Inhibitory

Jednym z najpowa¿niejszych powik³añ leczenia hemofilii jest wytworzenie
inhibitora czynnika krzepniêcia. Uk³ad odpornoœciowy niektórych chorych na
hemofiliê reaguje na wstrzykniêty koncentrat czynnika krzepniêcia, traktuj¹c
go jak substancjê obc¹. Walczy z napastnikiem, produkuj¹c przeciwcia³a –
naturalne substancje chemiczne, które kr¹¿¹ w krwi. Przeciwcia³a eliminuj¹
wstrzykniêty koncentrat czynnika, nie pozwalaj¹c mu dzia³aæ i powstrzy-
mywaæ krwawieñ. Takie przeciwcia³a nazywamy inhibitorami.

Inhibitory powstaj¹ u:

� 15–35% osób z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii A (niedobór czynnika VIII),

� 1–2% osób z ³agodn¹ lub umiarkowan¹ postaci¹ hemofilii A,

� 1–3% osób z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii B (niedobór czynnika IX),

� mniej ni¿ 1% osób z ³agodn¹ lub umiarkowan¹ postaci¹ hemofilii B.

Wiemy ju¿, ¿e na wiêksze ryzyko inhibitora nara¿eni s¹ ci chorzy, u któ-
rych w rodzinie ju¿ wczeœniej pojawi³ siê inhibitor. Uwa¿a siê równie¿, ¿e
podwy¿szone ryzyko dotyczy osób z okreœlonymi mutacjami genetyczny-
mi oraz nale¿¹cych do pewnych grup etnicznych (zw³aszcza Afrykanów).

U niektórych chorych inhibitory zanikaj¹ samoistnie i wówczas leczenie czyn-
nikami krzepniêcia staje siê znów w pe³ni skuteczne. W innych przypadkach
stosuje siê specjaln¹ terapiê polegaj¹c¹ na podawaniu du¿ych iloœci czynnika
krzepniêcia przez wiele miesiêcy lub nawet lat, aby przyzwyczaiæ organizm do
tego bia³ka (uzyskaæ tzw. stan tolerancji immunologicznej) i przezwyciê¿yæ
inhibitor. Jeœli te metody nie skutkuj¹, dostêpne s¹ alternatywne leki (tzw.
preparaty omijaj¹ce inhibitor), jednak s¹ one czêsto mniej skuteczne ni¿
koncentraty czynnika VIII i IX, u¿ywane u osób bez inhibitora.

Zwyrodnienie stawów

Wielu doros³ych z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii ma trwale uszkodzony jeden
lub wiêcej stawów. Gdy byli dzieæmi, leczenie by³o mniej zaawansowane
i krwawienia do stawów nie by³y w³aœciwie leczone. Zwyrodnienie stawów
doprowadzi³o do zmniejszenia ruchomoœci koñczyn, zaniku lub os³abie-
nia miêœni, bólu oraz ograniczenia mo¿liwoœci poruszania siê.
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1Obecnie wiêkszoœæ dzieci chorych na hemofiliê w Kanadzie ma zdrowe
lub tylko nieznacznie uszkodzone stawy. Regularna terapia czynnikami
krzepniêcia (profilaktyka), rozpoczynana zwykle w bardzo m³odym wie-
ku, zapobiega krwawieniom, zwiêkszaj¹c szanse na osi¹gniêcie wieku
doros³ego bez uszkodzeñ stawów.

Uszkodzenie stawów jest spowodowane powtarzaj¹cymi siê wylewami
do jamy stawowej. W niektórych przypadkach proces zwyrodnienia sta-
wów mo¿e rozpocz¹æ siê ju¿ po jednym wiêkszym krwawieniu do stawu.
Najczêœciej jednak uszkodzenie stawu jest wynikiem wielu wylewów
w ci¹gu kilku lat. Z tego powodu wylewy do stawów trzeba leczyæ na-
tychmiast, aby jak najszybciej zatrzymaæ krwawienie.

Niektóre stawy s¹ bardziej nara¿one na wylewy ni¿ inne. Najczêœciej
krwawienia wystêpuj¹ w stawach kolanowych, skokowych i ³okciowych.
S¹ to stawy zawiasowe, podatne na urazy boczne.

Takie stawy, jak barkowy, czy biodrowy s¹ stawami panewkowymi. S¹
dobrze chronione przez du¿e miêœnie i umo¿liwiaj¹ ruch w wielu kierun-
kach przy niewielkim ryzyku urazu.

Badania wykaza³y, ¿e zwyrodnienia stawów mog¹ powstawaæ równie¿
u osób z ³agodn¹ postaci¹ hemofilii. Dotyczy to te¿ nosicielek hemofilii.

Powik³ania ginekologiczne

Kobiety bêd¹ce nosicielkami i cierpi¹ce z powodu objawów ³agodnej
hemofilii mog¹ mieæ powik³ania ginekologiczne. Najbardziej typowe s¹
nadmierne krwawienia miesi¹czkowe (patrz rozdzia³ 4. Nosicielki hemo-
filii z objawami skazy krwotocznej).

Zaka¿enia przenoszone przez krew

Najpowa¿niejszymi zagro¿eniami w hemofilii w latach siedemdziesi¹tych
i osiemdziesi¹tych XX wieku by³y zaka¿enia przenoszone wraz z krwi¹.
Wielu chorych na hemofiliê w Kanadzie i na ca³ym œwiecie zosta³o
zara¿onych wirusem HIV (wirusem ludzkiego niedoboru odpornoœci) i/lub
wirusowym zapaleniem w¹troby typu C. Wirusy te dostawa³y siê do
produktów krwiopochodnych z krwi zaka¿onych dawców. Chorzy na
hemofiliê zara¿ali siê przez osocze stosowane w leczeniu krwawieñ oraz
wytwarzane z osocza krioprecypitat i koncentraty czynników krzepniêcia.
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1 Zdarzenia te by³y dramatem dla chorych, ich rodzin, jak równie¿ dla
œrodowiska medycznego zwi¹zanego z leczeniem hemofilii. Produkty lecz-
nicze, które mia³y zapewniæ chorym niemal normalne ¿ycie, wywo³ywa³y
powa¿ne choroby, a w wielu wypadkach doprowadzi³y do œmierci.

Ta tragedia spowodowa³a zmiany w sposobie wytwarzania produktów
krwiopochodnych.

� Koncentraty czynników krzepniêcia wytwarzane z osocza

Pocz¹wszy od roku 1985 zaczêto opracowywaæ nowe metody pobie-
rania i przetwarzania krwi, tak, aby koncentraty czynników krzepniêcia
wytwarzane z osocza sta³y siê bezpieczniejsze.

Dziêki temu po roku 1986 ¿aden chory na hemofiliê w Kanadzie nie
zosta³ zaka¿ony wirusem HIV przez koncentraty czynników krzep-
niêcia wytwarzane z osocza, a po roku 1990 równie¿ wirusowym
zapaleniem w¹troby typu C.

� Koncentraty rekombinowanych czynników krzepniêcia

W latach dziewiêædziesi¹tych wprowadzono do leczenia hemofilii A i B
koncentraty rekombinowanych czynników krzepniêcia, stworzone przy
u¿yciu biotechnologii. Koncentraty rekombinowanego czynnika VIII i IX
nie zawieraj¹ prawie ¿adnych bia³ek ludzkich ani zwierzêcych. Uwa-
¿ane s¹ za bardzo bezpieczne.

D£UGOŒÆ ¯YCIA OSÓB
CHORYCH NA HEMOFILIÊ

Dzieci urodzone z hemofili¹ ciesz¹ siê dziœ w Kanadzie zdrowym i aktyw-
nym ¿yciem. D³ugoœæ trwania ich ¿ycia jest porównywalna z reszt¹
populacji. Mog¹ pracowaæ, zak³adaæ rodziny i mieæ w³asne dzieci.

PRZYSZ£OŒÆ LECZENIA HEMOFILII

Nale¿y pamiêtaæ, ¿e obecne metody leczenia hemofilii s¹ bardzo sku-
teczne i bezpieczne. Postêp, jaki nast¹pi³ w leczeniu tej choroby w ci¹gu
ostatnich piêædziesiêciu lat, jest ogromny. Jednak naukowcy nadal po-
szukuj¹ jeszcze lepszych metod terapii.
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1

NOWE FORMY BIA£EK CZYNNIKA VIII I IX

Pierwszym obszarem, w którym mo¿na liczyæ na postêp, s¹ nowe postacie
rekombinowanych czynników krzepniêcia, tworzonych przy u¿yciu biotech-
nologii. Z przeprowadzonych badañ wynika, ¿e mo¿na nieco zmodyfikowaæ
normalne czynniki krzepniêcia, tak, aby lepiej je przystosowaæ do potrzeb
chorych na hemofiliê. Takie modyfikacje mog¹ przyjmowaæ ró¿ne formy.

� Jednym z przyk³adów modyfikacji czynników krzepniêcia s¹ nowe
formy czynnika VIII lub IX o przed³u¿onym dzia³aniu. Innymi s³owy,
bia³ko takie jest wolniej usuwane z krwiobiegu. Taki czynnik kr¹¿y
we krwi przez d³u¿szy okres, co pozwala na zmniejszenie czêstotli-
woœci wstrzykniêæ profilaktycznych.

� Drugi przyk³ad to postaæ czynnika VIII, która rzadziej wywo³ywa³aby
reakcjê uk³adu odpornoœciowego. Taki nowy czynnik VIII wi¹za³by siê
z mniejszym ryzykiem inhibitora, jednego z najpowa¿niejszych po-
wik³añ w leczeniu hemofilii.

� Kolejny przyk³ad to ca³kowicie nowe cz¹steczki, które maj¹ za zadanie
naœladowaæ dzia³anie czynników krzepniêcia VIII i IX lub poprawiaj¹
proces krzepniêcia na drodze innych mechanizmów, niezale¿nych od
tych czynników. Niektóre z nich, na przyk³ad podwójne przeciwcia³o
przeciw czynnikowi IX i X krzepniêcia, s¹ podawane podskórnie za-
miast do¿ylnie.

W laboratoriach naukowych trwaj¹ badania nad coraz doskonalszymi
formami leczenia hemofilii. Przed zastosowaniem w testach klinicznych
z udzia³em ludzi, bia³ka s¹ testowane na zwierzêtach – chorych na
hemofiliê myszach i psach. Alternatywne metody leczenia mog¹ byæ
dostêpne na rynku w ci¹gu najbli¿szych piêciu lat.

Myœl¹c o poprawie bezpieczeñstwa czynników krzepniêcia, nale¿y pamiêtaæ,
¿e czynniki rekombinowane ju¿ teraz s¹ niezwykle bezpieczne. Nie stwier-
dzono ani jednego przypadku przeniesienia przez nie jakiejkolwiek choroby.

19
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Obecnie hemofilia jest chorob¹, z któr¹ mo¿na aktywnie ¿yæ. Metody leczenia oraz

profilaktyka uczyni³y ¿ycie naszego syna prawie normalnym, w porównaniu z tym,

jak ¿yli chorzy na hemofiliê ch³opcy 20–30 lat temu.
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1 Nowe metody pozyskiwania czynników krzepniêcia

Czynniki krzepniêcia, których brakuje we krwi osób chorych na hemofiliê,
s¹ doœæ delikatnymi bia³kami, niezdolnymi do d³u¿szego przetrwania
poza krwiobiegiem. Dlatego obecnie leczenie polega na ich bezpo-
œrednim wstrzykiwaniu do krwi.

Jednoczeœnie bada siê ró¿ne inne metody podawania czynników krzep-
niêcia, na przyk³ad drogê wziewn¹ (podobnie jak w przypadku astmy).
Przy tym sposobie podawania wdychane bia³ko jest szybko wch³aniane
do krwiobiegu z ma³ych naczyñ krwionoœnych wewn¹trz p³uc.

Inna mo¿liwoœæ zak³ada doustne przyjmowanie czynnika krzepniêcia w po-
staci tabletki lub syropu. Ogromna trudnoœæ polega jednak na tym, ¿e czyn-
niki przechodz¹c przez ¿o³¹dek i jelita trac¹ swoje w³aœciwoœci lecznicze.

Podsumowuj¹c, mo¿na stwierdziæ, ¿e choæ prowadzi siê badania nad
alternatywnymi sposobami podawania czynników krzepniêcia, jest ma³o
prawdopodobne, aby którykolwiek z nich by³ dostêpny dla pacjentów
w najbli¿szej przysz³oœci.

Terapia genowa: lekarstwo na hemofiliê?

Od pocz¹tku prac nad metodami terapii genowej (wczesne lata dzie-
wiêædziesi¹te) hemofilia jest g³ównym kandydatem do zastosowania tego
nowego rodzaju leczenia, poniewa¿ zwiêkszenie poziomu czynnika VIII
lub IX nawet o 1–2% mo¿e znacznie zmniejszyæ ryzyko krwawieñ. Udana
i daj¹ca trwa³e rezultaty terapia genowa mog³aby wyleczyæ hemofiliê.

Zasada terapii genowej jest bardzo prosta. Chory na hemofiliê ma niepra-
wid³owy gen odpowiedzialny za produkcjê czynnika krzepniêcia. Celem
terapii genowej u chorych na hemofiliê jest dostarczenie do komórek
pacjenta prawid³owego genu czynnika krzepniêcia. W praktyce, niestety,
proces ten jest bardzo skomplikowany. Terapia genowa stoi przed wy-
zwaniem polegaj¹cym na znalezieniu odpowiedniego i bezpiecznego
noœnika, który przeniesie w³aœciwy gen.

Ró¿ne firmy prowadz¹ obecnie badania kliniczne (z udzia³em ludzi) nad
terapi¹ genow¹ hemofilii A i hemofilii B. Znacznie bardziej zaawanso-
wane s¹ próby z udzia³em chorych na hemofiliê B, poniewa¿ czynnik IX
jest bia³kiem o wiele mniejszym ni¿ czynnik VIII i ³atwiej go dostarczyæ
do organizmu przy pomocy noœników pochodzenia wirusowego. Nie
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1stwierdzono dotychczas ¿adnych powa¿nych skutków ubocznych ta-
kich terapii. Mo¿na mieæ nadziejê, ¿e terapia genowa w leczeniu he-
mofilii mo¿e w nied³ugiej przysz³oœci staæ siê rzeczywistoœci¹.

Terapia genowa nie sprawi, ¿e poziom czynnika we krwi chorego na
hemofiliê bêdzie prawid³owy, przynajmniej nie w najbli¿szej przysz³oœci.
Istnieje jednak nadzieja na jego zwiêkszenie od wartoœci mniejszych ni¿
1% do rzêdu 2–5%. Innymi s³owy, osoba z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii
mia³aby wtedy umiarkowan¹ postaæ choroby. Wstrzykniêcia koncen-
tratów czynników krzepniêcia mog³yby byæ nadal potrzebne w przypadku
powa¿nych krwawieñ i operacji.

Badania nad terapi¹ genow¹ postêpuj¹ szybko. Trudno przewidzieæ,
kiedy zostan¹ opracowane skuteczniejsze metody leczenia. Teoretycz-
nie terapia genowa powinna w przysz³oœci daæ mo¿liwoœæ ca³kowitego
wyleczenia choroby.

WNIOSKI

Dziêki ogromnemu postêpowi w medycynie, jaki dokona³ siê w ci¹gu
ostatnich piêædziesiêciu lat, diagnostyka i leczenie hemofilii znacznie siê
poprawi³y. Teraz, w nowym tysi¹cleciu, przy jeszcze szybszym rozwoju
w dziedzinie biotechnologii i genetyki, mo¿emy oczekiwaæ opracowania
metody ca³kowitego wyleczenia hemofilii.

21
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R O Z D Z I A £
Kompleksowa opieka
nad chorymi na hemofiliê

W tym rozdziale opisano podstawowe za³o¿enia koncepcji kom-
pleksowej opieki nad chorymi na hemofiliê, która obejmuje nie
tylko samego chorego, ale równie¿ innych cz³onków jego rodziny,
w tym tak¿e nosicielki oraz potencjalne nosicielki tej choroby.
W rozdziale omówiono:

� sk³ad zespo³u sprawuj¹cego kompleksow¹ opiekê nad chorym,
� zadania poszczególnych cz³onków zespo³u,
� rolê przychodni dla kobiet ze skazami krwotocznymi.

2
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2 Hemofilia mo¿e mieæ wp³yw na wiele aspektów ¿ycia rodzinnego, dlatego
podejœcie do opieki nad chorymi na hemofiliê powinno byæ kompleksowe.
W Kanadzie koncepcja takiej opieki nad chorymi na hemofiliê zaistnia³a
w latach siedemdziesi¹tych XX wieku.

Zespó³ sprawuj¹cy kompleksow¹ opiekê nad chorym to grupa specja-
listów pracuj¹cych w oœrodku leczenia hemofilii. Zapewniaj¹ oni choremu
wiêkszoœæ (lub ca³oœæ) us³ug medycznych niezbêdnych do zachowania
zdrowia. Cz³onkowie zespo³u pomagaj¹ ponadto krewnym chorego na
hemofiliê, w tym równie¿ nosicielkom, w radzeniu sobie z problemami,
których doœwiadczaj¹ w zwi¹zku z chorob¹.

CZ£ONKOWIE ZESPO£U

W sk³ad zespo³u sprawuj¹cego kompleksow¹ opiekê nad chorym na
hemofiliê najczêœciej wchodz¹:

� hematolog (kierownik zespo³u),

� pielêgniarka,

� fizjoterapeuta,

� sam pacjent, nosicielka lub jego rodzic/opiekun.

Zespó³ œciœle wspó³pracuje z:

� laboratorium koagulologicznym (przeprowadzaj¹cym specjalistyczne
badania uk³adu krzepniêcia),

� laboratorium hematologicznym (wykonuj¹cym inne badania krwi),

� regionalnym centrum krwiodawstwa i krwiolecznictwa,

� pracowni¹ radiologiczn¹,

� dentyst¹.

Niekiedy zespó³ mo¿e te¿ obejmowaæ:

� innych hematologów,

� pediatrê,

� chirurga ortopedê,

� ginekologa / po³o¿nika,

� reumatologa,

� doradcê genetycznego / genetyka,

24
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2� psychologa,
� hepatologa (specjalistê chorób w¹troby),
� laryngologa.

ZADANIA KLUCZOWYCH CZ£ONKÓW ZESPO£U

Kierownik zespo³u

Jest on lekarzem, ekspertem w dziedzinie krzepniêcia i chorób krwi. Do
jego zadañ nale¿y:

� nadzorowanie pracy zespo³u,
� zlecanie testów diagnostycznych,
� zlecanie leczenia zatrzymuj¹cego krwawienia i zapobiegaj¹cego krwa-

wieniom,
� monitorowanie stanu zdrowia pacjenta.

Pielêgniarka

Pielêgniarka jest bardzo wa¿n¹ osob¹ w zespole sprawuj¹cym opiekê
nad chorym na hemofiliê. Koordynuje ona wspó³pracê z innymi cz³onkami
zespo³u. W wiêkszoœci oœrodków to w³aœnie pielêgniarka odpowiada za
kontakt z pacjentami.

Wa¿n¹ czêœci¹ pracy pielêgniarki jest edukowanie pacjentów w dziedzi-
nie hemofilii. Obejmuje ono miêdzy innymi uczenie rodziców lub samych
pacjentów, jak wykonywaæ do¿ylne wstrzykniêcia koncentratów czynni-
ków krzepniêcia.

Fizjoterapeuta

Zadaniem fizjoterapeuty jest dbanie o sprawnoœæ miêœni i stawów. Fizjo-
terapeuta mo¿e doradzaæ, jak zapobiegaæ krwawieniom lub je ogra-
niczaæ. Pomaga pacjentom i ich rodzinom:

� zrozumieæ, czym jest wylew,
� rozró¿niaæ, czy wylew jest powa¿ny czy nie,

25
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Przed przyjœciem syna na œwiat mieliœmy nadziejê, ¿e bêdzie zdrowy... ale ma he-

mofiliê. Otrzymaliœmy jednak ogromne wsparcie i nie by³o niczego, z czym nie

mogliœmy sobie poradziæ.
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2 � nauczyæ siê, co robiæ, by odzyskaæ si³ê i ruchomoœæ po ka¿dym
wylewie do miêœnia lub stawu.

Fizjoterapeuta mo¿e doradziæ, jak pozostaæ aktywnym i sprawnym fizycznie.

Ginekolog/po³o¿nik

Jest to lekarz, który diagnozuje i leczy zaburzenia zwi¹zane z kobiecymi
narz¹dami rozrodczymi. Ginekolog opiekuje siê nosicielkami hemofilii,
które mog¹ mieæ nadmierne krwawienia menstruacyjne. Wspólnie z hema-
tologiem poszukuje sposobu zmniejszenia krwawieñ i unikniêcia powik³añ.

PORADNIE DLA KOBIET
ZE SKAZAMI KRWOTOCZNYMI

W ostatnich latach coraz wiêcej oœrodków leczenia hemofilii w Kanadzie
rozszerza zakres swojej dzia³alnoœci i tworzy specjalne poradnie dla
kobiet ze skazami krwotocznymi, w tym dla nosicielek hemofilii A i B.

Poradnie te zapewniaj¹ specjalistyczn¹ opiekê obejmuj¹c¹:

� edukacjê,
� badanie poziomu czynników krzepniêcia,
� badania na nosicielstwo,
� pomoc pracownika socjalnego,
� doradztwo genetyczne,
� leczenie krwawieñ i zapobieganie krwawieniom,
� us³ugi specjalistyczne, obejmuj¹ce tak¿e porady po³o¿nika i/lub gine-

kologa.

Placówki takie s¹ niezwykle wa¿ne dla nosicielek hemofilii, zapewniaj¹
im bowiem leczenie i opiekê w przypadku nadmiernych krwawieñ mie-
si¹czkowych i krwotoków oko³oporodowych.

26
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Trzeba koniecznie szkoliæ ginekologów i po³o¿ników, ¿eby wiedzieli, jak postêpowaæ

z kobietami, które s¹ nosicielkami hemofilii.
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R O Z D Z I A £
Dziedziczenie hemofilii

Celem tego rozdzia³u jest dostarczenie podstawowych informacji
o genach i genetyce oraz o tym, jak dziedziczona jest hemofilia.
Zagadnienia zwi¹zane z genetyk¹ mog¹ byæ trudne do zrozu-
mienia, dlatego wszystkim nosicielkom zalecamy rozmowê z do-
radc¹ genetycznym w oœrodku leczenia hemofilii. Osoba taka
posiada odpowiedni¹ wiedzê i umiejêtnoœci, aby tê wiedzê prze-
kazaæ pacjentce.

Aby zrozumieæ hemofiliê, nale¿y poznaæ pewne zagadnienia zwi¹-
zane z genami i genetyk¹. Je¿eli w rodzinie by³y przypadki he-
mofilii, kobieta bêdzie chcia³a wiedzieæ:

� Czy jestem nosicielk¹ hemofilii?
� Czy mogê przekazaæ hemofiliê dziecku?
� Czy moja córka mo¿e byæ nosicielk¹ hemofilii?

3
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3 GENETYKA

Genetyka jest nauk¹ o tym, w jaki sposób geny s¹ przekazywane z jed-
nego pokolenia na drugie. Ka¿da komórka organizmu zawiera geny.
Przechowuj¹ one i przekazuj¹ dalej informacje, które sprawiaj¹, ¿e ka¿dy
z nas jest wyj¹tkowy.

Poni¿ej przedstawiamy podstawowe informacje o genach.

W j¹drze komórki znajduje siê grupa struktur nazywanych chromoso-
mami. Ka¿dy chromosom jest zbudowany z d³ugiego ³añcucha substancji
chemicznej nazywanej DNA (kwasem dezoksyrybonukleinowym). DNA
obecne w ka¿dym chromosomie sk³ada siê z tysiêcy odcinków nazy-
wanych genami. W ka¿dej komórce cia³a jest od 30 000 do 40 000
genów. Ka¿dy z genów odpowiada za produkcjê okreœlonych bia³ek.
Niektóre decyduj¹ na przyk³ad o kolorze oczu.

Chromosomy wystêpuj¹ parami, a ka¿da komórka zawiera 23 pary chro-
mosomów: jeden chromosom z ka¿dej pary pochodzi od matki, drugi od
ojca. Ka¿dy cz³owiek ma parê chromosomów nazywanych p³ciowymi.
Kobiety maj¹ dwa chromosomy X (XX) i w³aœnie to decyduje o tym, ¿e s¹
kobietami. Mê¿czyŸni maj¹ chromosom X i chromosom Y (XY) – taki
uk³ad œwiadczy o p³ci mêskiej.

Geny odpowiedzialne za produkcjê czynnika VIII i IX znajduj¹ siê na
chromosomie X. Ten fakt ma decyduj¹cy wp³yw na sposób przekazywa-
nia hemofilii z pokolenia na pokolenie.

28
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3HEMOFILIA – CHOROBA GENETYCZNA

Hemofilia jest chorob¹ genetyczn¹. Oznacza to, ¿e jest spowodowana
mutacj¹ (zmian¹) genu, która powoduje jego nieprawid³owe funkcjo-
nowanie. Tak, jak inne choroby genetyczne, hemofilia mo¿e byæ przeka-
zywana z pokolenia na pokolenie.

Jednak w oko³o 3 na 10 przypadków ch³opiec z hemofili¹ (lub dziew-
czynka bêd¹ca nosicielk¹ hemofilii) przychodzi na œwiat w rodzinie,
w której nie wyst¹pi³y dotychczas przypadki tej choroby. Mo¿na to wyjaœ-
niæ na trzy ró¿ne sposoby.

1. Hemofilia mog³a byæ w tej rodzinie od pokoleñ, jednak nikt o tym nie
wiedzia³, poniewa¿ ¿aden mê¿czyzna nie mia³ oznak nadmiernego
krwawienia. W rodzinie mog³y byæ dziewczynki-nosicielki hemofilii, ale
byæ mo¿e ¿adna z nich nie mia³a synów lub ¿aden z synów nie mia³
hemofilii, a objawy nosicielstwa u kobiet nie wystêpowa³y lub pozo-
stawa³y nierozpoznane.

2. Jest mo¿liwe, ¿e matka chorego dziecka otrzyma³a zmutowany gen
w momencie, gdy zosta³a poczêta. Matka jest wiêc pierwsz¹ osob¹
w tej rodzinie, która przenosi hemofiliê. Jej córki mog¹ byæ nosiciel-
kami, a synowie mog¹ chorowaæ na hemofiliê.

3. Mutacja powoduj¹ca hemofiliê mog³a nast¹piæ w komórce jajowej
matki chorego dziecka. Taka mutacja zostaje nastêpnie przekazana
dziecku. Badania krwi wyka¿¹, ¿e matka nie jest nosicielk¹, jednak
niektóre z jej pozosta³ych komórek jajowych mog¹ równie¿ przenosiæ
mutacjê. Nazywa siê to mozaikowatoœci¹ gonad.

GENY DECYDUJ¥ O P£CI DZIECKA

Mêski plemnik (X lub Y) i komórka jajowa kobiety (jeden z dwóch chro-
mosomów X) mog¹ po³¹czyæ siê na cztery ró¿ne sposoby. Rysunek 4.
pokazuje, jaki mo¿e byæ tego efekt.

Kobieca komórka jajowa przekazuje dziecku tylko chromosom X. Mêskie
plemniki zawieraj¹ chromosom X lub Y, dlatego to rodzaj plemnika
decyduje o p³ci dziecka.

29
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3 � Je¿eli plemnik, który dotrze do komórki jajowej, zawiera chromosom X,
dziecko bêdzie dziewczynk¹.

� Je¿eli plemnik, który dotrze do komórki jajowej, zawiera chromosom Y,
dziecko bêdzie ch³opcem.

30
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Rysunek 4.
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3CIÊ¯KA POSTAÆ HEMOFILII
DOTYKA PRAWIE WY£¥CZNIE MÊ¯CZYZN

Dlaczego tak siê dzieje?

Ka¿dy cz³owiek dostaje po³owê swoich chromosomów od ka¿dego z ro-
dziców. Oznacza to, ¿e chromosomy p³ciowe w ka¿dej komórce cia³a
pochodz¹ od obojga rodziców.

Geny odpowiadaj¹ce za produkcjê czynników VIII i IX znajduj¹ siê na
chromosomie X.

B³êdy w budowie genów nazywamy mutacjami, a nieprawid³owy gen –
genem zmutowanym. Mê¿czyzna ma tylko jeden chromosom X w ka¿dej
komórce, dlatego mutacja genu czynnika VIII lub IX na pewno bêdzie
mia³a wp³yw na jego stan zdrowia.

Kobieta posiada natomiast dwa chromosomy X, z których jeden zawiera
niezmieniony gen. Ten prawid³owy chromosom X chroni kobiety przed
ciê¿kimi nastêpstwami hemofilii, choæ niektóre z nich mog¹ krwawiæ
³atwiej ni¿ osoby zdrowe.

Dziewczynka mo¿e urodziæ siê z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii, jeœli obydwa
jej chromosomy X przenosz¹ gen choroby. Mo¿e siê to zdarzyæ, gdy:

� nosicielka hemofilii ma córkê z mê¿czyzn¹ chorym na hemofiliê,

� nosicielka hemofilii ma córkê z mê¿czyzn¹, który nie ma hemofilii, ale
w momencie poczêcia dziecka przypadkowo pojawi siê nowa mutacja
genu zwi¹zanego z produkcj¹ czynnika krzepniêcia,

� mê¿czyzna chory na hemofiliê ma córkê z kobiet¹, która nie jest
nosicielk¹, ale w momencie poczêcia dziecka przypadkowo pojawi siê
nowa mutacja genu zwi¹zanego z produkcj¹ czynnika krzepniêcia.

Mo¿liwa jest jeszcze czwarta przyczyna ciê¿kiej hemofilii u dziewczynki
– przypadek, gdy zmutowany gen na chromosomie X zdominuje pra-
wid³owy gen w procesie produkcji czynnika krzepniêcia. Proces ten nosi
nazwê inaktywacji chromosomu X lub lionizacji.

Cztery opisane powy¿ej sytuacje wystêpuj¹ niezwykle rzadko. Natomiast
zmniejszenie aktywnoœci czynnika krzepniêcia (w ró¿nym stopniu) w wy-
niku procesu lionizacji jest doœæ powszechne wœród nosicielek (patrz
rozdzia³ 4. Nosicielki hemofilii z objawami skazy krwotocznej).
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3 PRZENOSZENIE HEMOFILII
Z RODZICÓW NA DZIECKO

Gdy mê¿czyzna chory na hemofiliê ma dzieci z kobiet¹, która nie jest
nosicielk¹ genu hemofilii, ¿aden z ich synów nie bêdzie chory. Dzieje siê
tak, poniewa¿ ojciec przekazuje synom chromosom Y. Natomiast wszyst-
kie ich córki bêd¹ nosicielkami hemofilii, poniewa¿ ojciec przeka¿e im swój
chromosom X z nieprawid³owym genem. Takie dziewczynki i kobiety
nazywamy pewnymi nosicielkami, poniewa¿ jest pewne, ¿e przenios¹ gen
hemofilii (patrz rysunek 5.).
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Rysunek 5.
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3

Za³ó¿my, ¿e w nastêpnym pokoleniu w wy¿ej opisanej rodzinie córka-
-nosicielka ma dzieci z mê¿czyzn¹, który nie ma hemofilii. W przypadku
ka¿dej ci¹¿y tej kobiety, z równym prawdopodobieñstwem, mog¹ wy-
st¹piæ cztery przypadki przedstawione na rysunku 6. Ka¿da córka jest
obci¹¿ona 50-procentowym ryzykiem, ¿e bêdzie nosicielk¹. W przy-

padku ka¿dego syna ryzyko hemofilii równie¿ wynosi
1

2
.

33
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Nasza córka jest nosicielk¹ hemofilii i ma niski poziom czynnika. W wieku 11 lat

mia³a wykonane badanie potwierdzaj¹ce ³agodn¹ postaæ hemofilii. Przyjê³a to spo-

kojnie, reaguj¹c pytaniem: „Tak jak tata?!” Teraz jest to po prostu czêœæ jej ¿ycia i bez

oporów komunikuje to swoim przyjacio³om.

Rysunek 6.
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3

LICZBA CHORYCH NA HEMOFILIÊ

Liczba nowych przypadków hemofilii na œwiecie raczej pozostanie sta³a
lub nieznacznie zwiêkszy siê w nadchodz¹cych latach. Jak mo¿na to
wyt³umaczyæ?

Hemofilia powstaje w wyniku zmian w kodzie genetycznym czynnika
krzepniêcia. W wielu wypadkach mo¿liwe jest przeœledzenie historii cho-

roby w rodzinie. Jednak w przypadku oko³o
1

3
pacjentów hemofilia poja-

wia siê w danej rodzinie po raz pierwszy. Istniej¹ dowody wskazuj¹ce na
to, ¿e te przypadki hemofilii s¹ spowodowane nowymi zmianami w ludz-
kim kodzie genetycznym, do których stale dochodzi u ka¿dego z nas.
Organizm potrafi wykryæ i naprawiæ wiêkszoœæ takich zmian, ale niektóre
z nich pozostaj¹. Wiele mutacji jest niezauwa¿alnych i nie ma wp³ywu na
wygl¹d cz³owieka ani funkcjonowanie jego organizmu. W bardzo rzad-
kich przypadkach zmiana genetyczna dotyczy jednak tego regionu kodu
genetycznego, który odpowiada za wytwarzanie pewnych czynników
krzepniêcia. W ten sposób powstaje nowy przypadek hemofilii.

Nie ma powodu, by przypuszczaæ, ¿e czêstoœæ pojawiania siê nowych
mutacji ulegnie w przysz³oœci zmianie. Prawdopodobnie kod genetyczny
cz³owieka zmienia³ siê w tym samym tempie przez miliony lat. Sta³e
pojawianie siê pewnej liczby nowych przypadków hemofilii przy d³u¿szym
okresie ¿ycia chorych na hemofiliê mo¿e oznaczaæ, ¿e ogólna liczba osób
z hemofili¹ w populacji mo¿e w kolejnych dekadach ulec zwiêkszeniu.

34
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Najwiêkszym wyzwaniem jest dla mnie decyzja, czy mieæ w przysz³oœci dzieci i czy po

urodzeniu pierwszego dziecka decydowaæ siê na nastêpne.
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R O Z D Z I A £
Nosicielki hemofilii
z objawami skazy krwotocznej

Ten rozdzia³ wyjaœnia, dlaczego niektóre nosicielki krwawi¹ inten-
sywniej ni¿ pozosta³e i jakiego rodzaju krwawieñ mog¹ doœwiad-
czaæ. Zawarte w nim informacje dotycz¹:

� objawów,
� rodzajów krwawieñ czêsto wystêpuj¹cych u nosicielek, w tym

nadmiernych krwawieñ miesi¹czkowych,
� procesu inaktywacji chromosomu X,
� zwi¹zku pomiêdzy nadmiernymi krwawieniami miesi¹czkowymi

a skazami krwotocznymi.
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4 NOSICIELKI HEMOFILII
MOG¥ MIEÆ NADMIERNE KRWAWIENIA

Poziom czynnika VIII i IX u nosicielek waha siê miêdzy 5% a 200%
normy, przeciêtnie wynosi 60%. Chocia¿ wartoœæ 40% jest czêsto uzna-
wana za górny limit okreœlaj¹cy ³agodn¹ hemofiliê, badania wykaza³y, ¿e
u kobiet z wy¿szymi poziomami czynników mog¹ wystêpowaæ nadmierne
krwawienia. Maj¹ one wówczas objawy ³agodnej hemofilii i s¹ nazywane
nosicielkami objawowymi. Nosicielki hemofilii doœwiadczaj¹ wiêcej sa-
moistnych, niewywo³anych urazem krwawieñ ni¿ pozosta³e kobiety. Ry-
zyko krwawieñ jest najwiêksze u tych, które maj¹ najni¿sze poziomy
czynnika krzepniêcia.

� £atwiej pojawiaj¹ siê u nich siniaki.
� D³u¿ej krwawi¹ z ma³ych ran.
� Krwawienie z nosa mo¿e siê u nich przed³u¿aæ.
� Zdarza siê, ¿e dochodzi u nich do wylewów dostawowych.
� Krwawienie jest d³u¿sze po usuniêciu zêba, migda³ków lub po innych

zabiegach.
� Mo¿e wyst¹piæ powa¿ne krwawienie po urazie.
� Maj¹ obfitsze i d³u¿sze krwawienia miesi¹czkowe (krwotoczne mie-

si¹czki). Mog¹ wymagaæ uzupe³nienia ¿elaza lub nawet usuniêcia
macicy.

� Czêœciej wystêpuj¹ u nich krwawienia po porodzie.

Szacuje siê, ¿e oko³o 20% nosicielek ma jakieœ objawy krwotoczne.
Jednak poziom czynnika krzepniêcia u nosicielek nie zawsze jest obni-
¿ony. Nosicielstwo kobiet bêd¹cych córkami mê¿czyzn z hemofili¹ jest
oczywiste, ale ich poziom czynnika krzepniêcia pozostaje nieznany do
momentu przeprowadzenie badañ.

36
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Brak rozpoznania choroby oznacza skazywanie m³odych dziewcz¹t na ¿ycie z do-

legliwoœciami, których nie musia³yby mieæ.

Informacja o nosicielstwie by³a dla mnie du¿ym szokiem, ale jednoczeœnie wyjaœni³a

przyczynê moich problemów z krwawieniami i ci¹¿¹.
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4W przesz³oœci uwa¿ano, ¿e poziom czynnika powy¿ej 30% normy wy-
starcza, by chroniæ przed siniakami i krwawieniami po drobnych urazach.
Jednak badanie przeprowadzone w Holandii w 2006 r. udowodni³o, ¿e
ryzyko przed³u¿onego krwawienia (powy¿ej piêciu minut) z niewielkich ran
lub w nastêpstwie zabiegu by³o dwa razy wiêksze u nosicielek ni¿ u zdro-
wych kobiet nale¿¹cych do tej samej rodziny. Badanie to wykaza³o te¿, ¿e
ryzyko przed³u¿onego krwawienia dotyczy nie tylko dziewcz¹t i kobiet
z poziomem czynnika wynosz¹cym 5–40%, ale równie¿ tych, u których
poziomy czynnika krzepniêcia mieszcz¹ siê miêdzy 40% a 60%.

Ogólna zasada mówi, ¿e typ i postaæ hemofilii s¹ takie same w obrêbie
jednej rodziny. Jednak poziomy czynnika krzepniêcia u nosicielek s¹
niezale¿ne od stopnia ciê¿koœci hemofilii u spokrewnionych z nimi mê¿-
czyzn i s¹ te¿ ró¿ne u poszczególnych nosicielek. Nosicielka ³agodnej
hemofilii mo¿e mieæ te same problemy, co nosicielka ciê¿kiej postaci tej
choroby. Poziom czynnika u spokrewnionych ze sob¹ nosicielek mo¿e
byæ ró¿ny i wahaæ siê od bardzo niskiego do prawid³owego.

INAKTYWACJA CHROMOSOMU X
LUB LIONIZACJA

Geny zwi¹zane z produkcj¹ czynników VIII i IX znajduj¹ siê na chromo-
somie X. Iloœæ materia³u genetycznego na jednym chromosomie X jest do-
k³adnie taka, jakiej potrzebuje ka¿da komórka. Mê¿czyŸni (XY) maj¹ tylko
jeden chromosom X w ka¿dej komórce, podczas gdy kobiety (XX) maj¹
dwa. Ka¿da komórka z dwoma chromosomami X musi inaktywowaæ („wy-
³¹czyæ”) jeden z nich. Geny na nieaktywnym chromosomie nie s¹ dostêp-
ne. Inaktywacja chromosomu X jest procesem prawid³owym i niezbêdnym.

Wybór wy³¹czanego chromosomu X w ka¿dej komórce uwa¿a siê za
losowy. Mo¿na to porównaæ do rzutu monet¹. Proces ten zachodzi
w momencie, gdy zarodek cz³owieka wchodzi w stadium moruli, czyli
sk³ada siê z 8 komórek. Wy³¹czenie jednego z dwóch chromosomów

37
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Moja mama musia³a mieæ usuniête zêby w wieku 17 lat. Wyrwali jej WSZYSTKIE

zêby naraz. Po zabiegu krwawi³a przez piêæ dni z rzêdu i nie wiedzia³a dlaczego.

PóŸniej dowiedzia³a siê, ¿e jest nosicielk¹.
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4 (pochodz¹cego od matki lub od ojca) w ka¿dej z komórek to jakby
oœmiokrotny rzut monet¹. Wynik tego „losowania” ma znaczenie tylko
wtedy, gdy jeden z chromosomów X przenosi wadliwy gen, tak jak
w przypadku hemofilii.

U niektórych nosicielek wy³¹czeniu ulega w wiêkszoœæ chromosomów X
z nieprawid³owym genem czynnika VIII; kobiety te maj¹ niemal pra-
wid³owy poziom czynnika we krwi. U innych nosicielek po³owa komórek
produkuje prawid³owe, a druga nieprawid³owe bia³ko czynnika VIII. W re-
zultacie aktywnoœæ czynnika VIII jest u nich zmniejszona o po³owê.
U jeszcze innych nosicielek dochodzi do wy³¹czenia wiêkszoœci pra-
wid³owych chromosomów X, maj¹ wiêc niski poziom czynnika VIII i mog¹
mieæ objawy hemofilii. Taka kobieta jest objawow¹ nosicielk¹ i mo¿e
mieæ ³agodn¹ lub – bardzo rzadko – umiarkowan¹ albo ciê¿k¹ postaæ
hemofilii. Nadal nie wiadomo, dlaczego w niektórych rodzinach zdarza
siê to czêœciej ni¿ w innych. Jedna z badanych hipotez g³osi, ¿e wybór
inaktywowanego chromosomu X nie jest losowy, lecz zale¿y od od-
rêbnego genu lub genów.

RODZAJE KRWAWIEÑ

Krwotoczne miesi¹czki i krwawienia miêdzymiesi¹czkowe

Intensywne, przed³u¿aj¹ce siê krwawienia menstruacyjne s¹ najbardziej
typowym objawem u kobiet, które s¹ nosicielkami hemofilii A i B.

Obfite krwawienia miesi¹czkowe nazywamy krwotocznymi miesi¹czkami.
U innych kobiet dochodzi do krwawieñ pomiêdzy planowymi miesi¹cz-
kami. Takie zaburzenia nazywamy krwawieniami miêdzymiesi¹czkowymi.

Zasadniczo, niektóre kobiety trac¹ niewielk¹ iloœæ krwi oko³o po³owy
cyklu miesi¹czkowego, w momencie owulacji, gdy komórka jajowa jest
uwalniana z jajnika. U nosicielek w tym okresie mo¿e dojœæ do obfitszego
krwawienia, które mo¿e wi¹zaæ siê z silnym bólem w okolicy podbrzusza.

38
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Rozmowa o miesi¹czce bywa dla m³odej dziewczyny krêpuj¹ca. Przyzwyczaja siê ona

do obfitych miesi¹czek oraz dyskomfortu i nie zawsze chce rozmawiaæ o tym z matk¹

lub przyjació³kami. Traktuje to jako czêœæ swojego ¿ycia.
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4Utrata znacznej iloœci krwi na skutek powtarzaj¹cych siê, d³ugotrwa³ych
krwawieñ miesi¹czkowych mo¿e prowadziæ do niedokrwistoœci z powodu
niedoboru ¿elaza.

Kobiety czêsto nie zdaj¹ sobie sprawy, ¿e ich krwawienia menstruacyjne
s¹ obfitsze ni¿ u zdrowych kobiet. Powodem mo¿e byæ to, ¿e zawsze
silnie krwawi³y podczas miesi¹czki, jak równie¿ fakt, ¿e inne kobiety
w rodzinie mog¹ byæ nosicielkami i doœwiadczaæ równie obfitych krwa-
wieñ. W okreœleniu nasilenia krwawienia mo¿e pomóc stosowana przez
niektórych lekarzy karta oceny up³ywu krwi (patrz rysunek 7.).

Pierwsze krwawienie miesi¹czkowe w ¿yciu kobiety mo¿e byæ szcze-
gólnie intensywne. Spowodowane jest to burz¹ hormonów, która inicjuje
cykle menstruacyjne. Dlatego w rodzinie, w której by³y przypadki hemofilii
A lub B, dziewczêta w okresie dojrzewania powinny pozostawaæ pod
szczególnym nadzorem lekarza nawet wtedy, gdy nie wiadomo, czy s¹
nosicielkami. Opiekê nad tak¹ nastolatk¹ powinien sprawowaæ:

� ginekolog,

� hematolog doœwiadczony w leczeniu skaz krwotocznych,

� lekarz rodzinny lub pediatra.

39
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Rysunek 7.
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4
Bolesne miesi¹czkowanie i bóle w po³owie cyklu

Wiele kobiet ze skazami krwotocznymi odczuwa ból w czasie cyklu
miesi¹czkowego. Mo¿e on pojawiaæ siê w œrodku cyklu, w momencie
owulacji.

Przyczyna tego bólu nie jest znana. Mo¿e byæ on spowodowany wiêksz¹
ni¿ zazwyczaj iloœci¹ traconej krwi i gorszym tworzeniem siê skrzepów
w macicy.

Niektóre kobiety mog¹ cierpieæ na inne schorzenie, zwane endometrioz¹
(gruczolistoœci¹). Polega ono na powstawaniu ognisk œluzówki macicy
poza tym narz¹dem, na przyk³ad w obrêbie jamy brzusznej. Gdy kobieta
miesi¹czkuje, œluzówka macicy krwawi niezale¿nie od tego, gdzie jest
zlokalizowana. U kobiet ze skaz¹ krwotoczn¹ takie krwawienie mo¿e byæ
intensywne. Krew mo¿e podra¿niaæ œcianê brzucha, powoduj¹c ból.

Inne rodzaje krwawienia

Kobiety ze skazami krwotocznymi wydaj¹ siê bardziej nara¿one na roz-
wój krwotocznych torbieli jajnika. Wraz z wiekiem czêœciej objawiaj¹ siê
u nich schorzenia zwi¹zane z krwawieniami, takie jak miêœniaki, przerost
œluzówki macicy i polipy.

40
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Muszê uwa¿aæ, ¿eby w trakcie miesi¹czki nie umawiaæ siê na spotkania, bo ¿adna

podpaska nie wystarczy mi nawet na godzinne spotkanie.

Lekarze powiedzieli mi: „Bolesne skurcze i obfite miesi¹czki ust¹pi¹ po urodzeniu

dziecka.” Tak siê nie sta³o.
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4ZWI¥ZEK POMIÊDZY KRWOTOCZNYMI
MIESI¥CZKAMI A SKAZAMI KRWOTOCZNYMI

Badania z koñca lat dziewiêædziesi¹tych wykaza³y, ¿e jedna na piêæ
kobiet, które udawa³y siê do lekarza z powodu intensywnych, prze-
d³u¿aj¹cych siê krwawieñ miesi¹czkowych, w rzeczywistoœci mia³a skazê
krwotoczn¹. Oznacza to, ¿e krwotoczne miesi¹czki spowodowane skaz¹
s¹ znacznie powszechniejsze ni¿ uwa¿ano w przesz³oœci. W ca³ej popu-
lacji przed³u¿one krwawienia miesiêczne ma 9–14% kobiet. Jednoczeœ-
nie z powodu krwotocznych miesi¹czek cierpi 57% nosicielek hemofilii
A lub B.

Inne badanie wykaza³o, ¿e jedna na cztery nosicielki hemofilii A lub B
szuka pomocy u lekarza pierwszego kontaktu z powodu nadmiernych
krwawieñ miesi¹czkowych.

Dok³adny wywiad lekarski wykazuje, ¿e wiele kobiet ze skazami krwo-
tocznymi mo¿e przytoczyæ przypadki problemów krwotocznych u innych
cz³onków rodziny.

41
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Nie zwraca³am zbyt du¿ej uwagi na swoje objawy. Nie wiedzia³am, ¿e s¹ inne ni¿

u pozosta³ych kobiet, poniewa¿ moim punktem odniesienia, je¿eli chodzi o mie-

si¹czkê i krwawienia po operacji, by³a moja matka, równie¿ nosicielka. Jeszcze piêæ

lat temu nie wiedzia³am, ¿e mam ³agodn¹ postaæ hemofilii. To by³o nag³e olœnienie.

Zrozumia³am przyczynê wszystkich przykrych doœwiadczeñ zwi¹zanych z krwa-

wieniami, które prze¿y³am.
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R O Z D Z I A £
Badanie nosicielstwa

W tym rozdziale opisano:

� dlaczego, kiedy i gdzie poddaæ siê badaniu,
� badania okreœlaj¹ce poziom czynników i nosicielstwo,
� niektóre zagadnienia psychologiczne zwi¹zane z badaniem

i diagnoz¹.

5

43

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 16:33:47

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



5 DLACZEGO NALE¯Y SIÊ ZBADAÆ?

S¹ dwa powody, dla których potencjalne nosicielki poddaje siê badaniom:

1. aby zmierzyæ poziom czynnika krzepniêcia i – jeœli trzeba – podj¹æ
kroki zapobiegaj¹ce nieprawid³owym krwawieniom,

2. aby stwierdziæ, czy dana osoba jest nosicielk¹.

Do ka¿dego z tych celów stosuje siê inne badania.

Oznaczenie poziomu czynnika – badanie wykonuje siê, aby okreœliæ
aktywnoœæ czynnika VIII lub IX we krwi. Pomaga to stwierdziæ, czy
kobieta jest bardziej nara¿ona na krwawienia. To badanie nie odpowie
w sposób ostateczny na pytanie, czy kobieta jest nosicielk¹, czy te¿ nie.

Test na nosicielstwo – badanie przeprowadza siê w celu okreœlenia,
czy kobieta jest nosicielk¹ hemofilii.

Rodzaje u¿ywanych testów i moment ich przeprowadzenia omówiono
poni¿ej.

KIEDY PRZEPROWADZIÆ BADANIE?

Moment wykonania badania poziomu czynnika i testu na nosicielstwo
jest tematem kontrowersyjnym. Dyskusja dotyczy tego, czy przepro-
wadzaæ badania w dzieciñstwie, w szczególnoœci przed okresem dojrze-
wania, czy czekaæ, a¿ kobieta bêdzie doros³a i sama podejmie decyzjê.
Podejœcie do tej kwestii bywa ró¿ne.

Badanie poziomu czynnika

Argumenty za badaniem w dzieciñstwie

Poznanie poziomu czynnika krzepniêcia u potencjalnej nosicielki jest
wa¿ne, poniewa¿ mo¿e ona byæ nara¿ona na intensywne krwawienia.

Przy niskich poziomach czynnika zwiêksza siê ryzyko przed³u¿onego
krwawienia po usuniêciu zêba, urazie czy czêstych u dzieci operacjach, ta-
kich, jak usuniêcie migda³ków podniebiennych lub tzw. trzeciego migda³ka.

44

ROZDZIA£ 5. Badanie nosicielstwa

44

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 16:33:47

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



5Z powodu burzy hormonów zaanga¿owanych w wywo³anie menstruacji,
u m³odych dziewcz¹t wystêpuje sk³onnoœæ do nadmiernego krwawienia
w trakcie kilku pierwszych miesi¹czek. Czasem konieczne jest pilne
leczenie krwotoku. Dla m³odej dziewczyny, przera¿onej iloœci¹ krwi
traconej podczas pierwszych miesi¹czek, mo¿e to byæ traumatyczne
prze¿ycie.

Nosicielki dwukrotnie czêœciej ni¿ zdrowe kobiety wymagaj¹ interwencji
medycznej przy krwawieniu z nosa.

Mo¿liwoœæ wyst¹pienia powy¿szych objawów sprawia, ¿e wczesne ba-
danie poziomu czynnika krzepniêcia jest uzasadnione. W przypadku
niskiej aktywnoœci czynnika mo¿na podj¹æ odpowiednie œrodki zaradcze.

Wytyczne opracowane przez Komitet do spraw Kobiet ze Skazami Krwo-
tocznymi Zwi¹zku Dyrektorów Oœrodków Leczenia Hemofilii w Kanadzie
(AHCDC) zalecaj¹, aby dziewczynka z rodziny obci¹¿onej skaz¹ krwo-
toczn¹ zosta³a zbadana zanim zacznie miesi¹czkowaæ. Pozwala to pa-
cjentce i jej rodzicom przygotowaæ siê na pierwsz¹ i kolejne miesi¹czki,
które mog¹ byæ obfite i d³ugie.

Niektórzy ginekolodzy opowiadaj¹ siê za wczesnym badaniem dziewcz¹t
– ju¿ przy pierwszych objawach dojrzewania p³ciowego.

Je¿eli w celu ograniczenia krwotocznych miesi¹czek stosuje siê doustne
œrodki antykoncepcyjne, badanie nale¿y wykonaæ jeszcze przed w³¹cze-
niem takiego preparatu.

Wykonanie badania pozwala równie¿ poinformowaæ o obni¿onym po-
ziomie czynnika wszystkich lekarzy, którzy bêd¹ siê opiekowaæ tak¹
dziewczynk¹ lub kobiet¹. Powinni oni œciœle wspó³pracowaæ z oœrodkiem
leczenia hemofilii, dziêki czemu bêd¹ wiedzieæ, jakich leków nie powinni
pacjentce przepisywaæ (wp³ywaj¹cych na krzepniêcie) albo jakich za-
biegów nie nale¿y wykonywaæ.
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Tak niski poziom krzepliwoœci u mojej córki by³ dla mnie zaskoczeniem.

Nie by³am zaskoczona, kiedy dosta³am wyniki badañ na nosicielstwo. W dzie-

ciñstwie czêsto krwawi³am z nosa i robi³y mi siê siniaki. Podejrzewa³am, ¿e mia³o to

jakiœ zwi¹zek z hemofili¹.
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5 Argumenty za opóŸnieniem badania do momentu osi¹gniêcia doros³oœci

Je¿eli dziewczynka nie mia³a objawów krwotocznych (siniaków po ura-
zach w dzieciñstwie, krwawienia po utracie zêba, itd.), rodzice mog¹
zechcieæ odsun¹æ w czasie badanie poziomu czynnika krzepniêcia. Uni-
kaj¹ dziêki temu wizyty w szpitalu i bólu zwi¹zanego z pobraniem krwi.
Powinni jednak zak³adaæ, ¿e dziewczynka mo¿e byæ nosicielk¹ i podj¹æ
wszystkie niezbêdne œrodki ostro¿noœci w wypadku operacji oraz na
pocz¹tku okresu dojrzewania.

Test na nosicielstwo

Argumenty za badaniem w dzieciñstwie

Wczesne badanie daje czas na pogodzenie siê z faktem bycia nosicielk¹. Im
wczeœniej nastolatka lub kobieta dowie siê o nosicielstwie lub swojej szcze-
gólnej sytuacji zdrowotnej, tym szybciej uzyska niezbêdne informacje na te-
mat odpowiedniego leczenia, jak równie¿ posiadania dzieci, ci¹¿y i porodu.

Od³o¿enie badania nosicielstwa do momentu, gdy kobieta jest ju¿ w zwi¹z-
ku lub gdy mo¿e zajœæ w ci¹¿ê, a nawet jest ju¿ w ci¹¿y, mo¿e wywo³aæ
niepotrzebny stres. Badania genetyczne potwierdzaj¹ce nosicielstwo naj-
lepiej wykonaæ przed ci¹¿¹. Podczas ci¹¿y poziom czynnika VIII wzrasta,
co uniemo¿liwia wiarygodne oznaczenie aktywnoœci tego czynnika. Po-
dobnie przed ci¹¿¹ warto zasiêgn¹æ porady genetycznej. Przed ci¹¿¹
³atwiej mo¿na poradziæ sobie ze stresem i przemyœleæ decyzjê o ewen-
tualnych badaniach prenatalnych, ni¿ w sytuacji, gdy ciê¿arna kobieta
musi jednoczeœnie pogodziæ siê z informacj¹ o nosicielstwie i szybko
podj¹æ decyzjê o diagnostyce prenatalnej dziecka.

W badaniu przeprowadzonym w Wielkiej Brytanii spoœród 54 nosicielek
hemofilii 83% opowiedzia³o siê za wykonaniem testów na nosicielstwo
przed 16. rokiem ¿ycia. U tych kobiet badania genetyczne nosicielstwa
wykonano œrednio w 24. roku ¿ycia. Fakt, ¿e wiêkszoœæ badanych doros-
³ych nosicielek uwa¿a, i¿ testy na nosicielstwo powinny byæ wykonywane
w du¿o m³odszym wieku, ni¿ jest to obecnie zalecane w Wielkiej Brytanii
(powy¿ej 16. roku ¿ycia), nasuwa istotne wnioski dotycz¹ce skutecznego
poradnictwa genetycznego.
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Gdy dowiedzia³am siê o diagnozie, najpierw by³am zdezorientowana, potem poczu³am

strach, smutek i obawy, a¿ w koñcu zaakceptowa³am sytuacjê i zaczê³am mieæ nadziejê.
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5
Jeœli dziewczynka nie jest nosicielk¹, wczesne badanie wyeliminuje wiele
niepotrzebnych stresów i zmartwieñ. Zdarza³y siê przypadki, gdy m³oda
kobieta zak³ada³a, ¿e jest nosicielk¹ genu hemofilii, bo by³ on obecny
w rodzinie. Podejmuj¹c najwa¿niejsze decyzje w ¿yciu, kierowa³a siê
mo¿liwoœci¹ urodzenia dziecka chorego na hemofiliê. Kiedy okazywa³o
siê, ¿e nie jest nosicielk¹, zaczyna³a planowaæ swoj¹ przysz³oœæ od
nowa. Wczesne badanie zapobieg³oby takim problemom.

Argumenty za opóŸnieniem badania do momentu osi¹gniêcia doros³oœci

Œwiatowa Organizacja Zdrowia w swoim programie chorób dziedzicz-
nych, Amerykañskie Stowarzyszenie Genetyki, Amerykañskie Kolegium
Genetyki Medycznej i Narodowe Stowarzyszenie Doradców Genetycz-
nych zalecaj¹, aby w przypadku, gdy wczesne badanie genetyczne nie
przyniesie korzyœci medycznych ani psychologicznych, odroczyæ wyko-
nanie testów do momentu, gdy kobieta osi¹gnie wiek pozwalaj¹cy jej
zrozumieæ wyniki badania i samodzielnie podj¹æ œwiadom¹ decyzjê.

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

� Mo¿e to zaszkodziæ poczuciu w³asnej wartoœci dziecka.

� Mo¿e to zmieniæ stosunek innych cz³onków rodziny do dziecka.

� Mo¿e to pozbawiæ dziewczynkê mo¿liwoœci samodzielnego podjêcia
œwiadomej decyzji w przysz³oœci.

� Mo¿e to niekorzystnie wp³yn¹æ na jej zdolnoœæ budowania zwi¹zków.

Niektóre rodziny opóŸniaj¹ badania u córek, poniewa¿ myœl¹, ¿e jedynym
powodem, dla którego bada siê nosicielstwo, jest planowanie rodziny.
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Gdybym wiedzia³a o nosicielstwie wczeœniej, zanim zasz³am w ci¹¿ê, byæ mo¿e moje

decyzje by³yby inne.

Kiedy zdiagnozowano moj¹ córkê, leczenie hemofilii wygl¹da³o ju¿ zupe³nie inaczej

ni¿ wtedy, gdy urodzi³ siê mój brat.

Chcê byæ poinformowana. Je¿eli chodzi o zdrowie i mo¿liwe komplikacje, wiedza jest

dla mnie o wiele wa¿niejsza ni¿ ewentualne „obawy”, w jaki sposób taka wiadomoœæ

wp³ynê³aby na mnie w m³odszym wieku.
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5 Kwestie kulturowe, takie jak aran¿owanie ma³¿eñstw w niektórych kra-
jach czy mo¿liwoœæ choroby u potomstwa, mog¹ zniechêciæ pewne ro-
dziny do wykonania badañ.

Wykonuj¹c badania genetyczne u dziecka, jego wyniki przekazuje siê
rodzicom. Je¿eli rodzice nie zrozumiej¹ lub nie zachowaj¹ wyników
testów, dziecko mo¿e zostaæ w przysz³oœci b³êdnie poinformowane.
Poza tym nie ma gwarancji, ¿e rodzice w ogóle poinformuj¹ córkê
o wynikach badania.

We wszystkich przypadkach rodziny powinny skonsultowaæ decyzjê ze
swoim oœrodkiem leczenia hemofilii i w razie potrzeby zasiêgn¹æ porady ge-
netycznej. Warto skorzystaæ z doradztwa genetycznego, poniewa¿ jego za-
daniem jest dostarczenie nosicielce i jej rodzicom lub partnerowi informacji
niezbêdnych do podjêcia decyzji o badaniach genetycznych i diagnostyce
prenatalnej, a tak¿e zapewnienie jej wsparcia podczas tego procesu.

RODZAJE WYKONYWANYCH TESTÓW

U nosicielek hemofilii A i B wykonuje siê nastêpuj¹ce badania:

� Oznaczenie poziomu czynnika VIII – pomiar aktywnoœci czynnika VIII
w krwi. Prawid³owa wartoœæ nie wyklucza nosicielstwa. Oko³o 20%
nosicielek ma prawid³owy poziom czynnika.

� Antygen czynnika von Willebranda (VWF:Ag) – pomiar iloœci czynnika
von Willebranda w krwi. Pozwala na wykluczenie choroby von Wille-
branda jako przyczyny krwawieñ.

� Oznaczenie poziomu czynnika IX – pomiar aktywnoœci czynnika IX w krwi.
� Badania genetyczne – wykrycie mutacji genetycznej. U³atwiaj¹ póŸ-

niejsz¹ diagnostykê prenataln¹. Pozwalaj¹ na zidentyfikowanie mu-
tacji w 90–99% przypadków.

Oznaczenie poziomu czynnika VIII i IX

Na wyniki oznaczenia poziomu czynnika VIII mo¿e mieæ wp³yw wiele
czynników. Napiêcie fizyczne i psychiczne, ci¹¿a, pigu³ki antykoncepcyjne,
karmienie piersi¹, æwiczenia fizyczne, niedawne transfuzje krwi oraz infekcje
mog¹ zmieniaæ wynik badania. Poniewa¿ trudno wyeliminowaæ wszystkie
te czynniki, powinny byæ one brane pod uwagê. Najprawdopodobniej
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5wa¿ny jest równie¿ wp³yw hormonów. Sugeruje siê, ¿e aktywnoœæ czyn-
nika VIII nale¿y mierzyæ podczas miesi¹czki, kiedy poziomy hormonów s¹
najni¿sze, chocia¿ zalecenie to budzi du¿e kontrowersje. W przypadku
nosicielek hemofilii B wymienione czynniki nie maj¹ wp³ywu na poziom
czynnika IX i badanie mo¿na wykonaæ w dowolnym momencie.

Przed ka¿dym badaniem uk³adu krzepniêcia lekarz przeprowadza z pa-
cjentk¹ pe³ny wywiad dotycz¹cy objawów krwotocznych oraz chorób
w rodzinie, jak równie¿ wykonuje badanie fizykalne i niekiedy równie¿
badanie ginekologiczne (nie zawsze konieczne u nastolatek).

Badania genetyczne

Istnieje szereg testów, które mo¿na wykonaæ, aby okreœliæ status nosiciel-
ki. S¹ one skomplikowane i trudno dostêpne, a uzyskanie wyników mo¿e
trwaæ wiele miesiêcy. W Polsce badania nosicielstwa wykonywane s¹
jedynie w Instytucie Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie i obejmuj¹
tylko nosicielki ciê¿kiej hemofilii A. Nie s¹ one refundowane przez NFZ
(stan na rok 2017). W zale¿noœci od konkretnego przypadku, dok³adnoœæ
tych badañ waha siê od 90% do 99%. Ich wyniki s¹ najbardziej przewidy-
walne, je¿eli dostêpne jest DNA chorego na hemofiliê cz³onka rodziny.

Badania DNA wykonuje siê zwykle u kobiet, które s¹ prawdopodobnymi
nosicielkami hemofilii (na przyk³ad takich, które maj¹ brata chorego na
hemofiliê). DNA uzyskuje siê z krwi, co oznacza, ¿e do wykonania
badania wystarczy pobranie próbki krwi z ¿y³y.

Analiza mutacji

Analizy genetycznej dokonuje siê, szukaj¹c zmian w genie czynnika VIII lub
IX. Laboratorium rozpoczyna analizê od poszukiwania w genie czynnika VIII
mutacji zwanej inwersj¹. Po³owa mê¿czyzn z ciê¿k¹ postaci¹ hemofilii A ma
tak¹ mutacjê. Jeœli nie stwierdzi siê inwersji, laboratorium musi wykonaæ
kolejne badania, bardziej skomplikowane i czasoch³onne. Po okreœleniu
rodzaju mutacji u chorego na hemofiliê, mo¿na stwierdziæ, czy ta sama
mutacja jest obecna u jego matki lub innych kobiet w rodzinie, u których
chcemy sprawdziæ nosicielstwo. W przypadkach, gdy zidentyfikuje siê mu-
tacjê (90–99% osób), wynik badania nosicielki jest w 100% wiarygodny.
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5 Badanie sprzê¿eñ genetycznych DNA

Jeœli mutacja nie jest znana, nastêpnym krokiem s¹ badania sprzê¿eñ
genetycznych DNA. Wymaga to œledzenia pewnych markerów (natural-
nych zmian w sekwencji DNA) wewn¹trz genu hemofilii i/lub wokó³ niego.
W odró¿nieniu od identyfikacji mutacji analiza sprzê¿eñ nie jest bada-
niem bezpoœrednim, jednak mo¿e z pewnym prawdopodobieñstwem
dostarczyæ informacji o statusie nosicielki. Do badania konieczne s¹
próbki DNA innych cz³onków rodziny, zarówno chorych na hemofiliê, jak
i zdrowych. Okreœlony „wzór” chromosomu X, który odziedziczy³ chory na
hemofiliê krewny, mo¿e dostarczyæ informacji o nosicielstwie u spokrew-
nionych z nim kobiet.

GDZIE WYKONAÆ BADANIA?

Oœrodki leczenia hemofilii s¹ najlepszym miejscem do wykonania kom-
pleksowych badañ. Personel tych klinik wie, ¿e badania niejednokrotnie
trzeba powtarzaæ, aby uzyskaæ dok³adn¹ diagnozê. Dzieje siê tak dlatego,
¿e na badanie poziomu czynników krzepniêcia ma na przyk³ad wp³yw
rodzaj metody laboratoryjnej, a nawet grupa krwi kobiety (osoby z grup¹ 0
maj¹ naturalnie ni¿sze poziomy czynnika von Willebranda ni¿ osoby z gru-
pami A, B lub AB). Wiele innych czynników mo¿e zaburzyæ wyniki testów.
Z tego powodu zdarza siê, ¿e wiele kobiet s³yszy diagnozê, i¿ nie maj¹
skazy krwotocznej, podczas gdy w rzeczywistoœci j¹ maj¹. Personel oœrod-
ków leczenia hemofilii jest tego œwiadomy i wykona dodatkowe badania,
jeœli kobieta nadal ma objawy krwotoczne. Czêsto z zespo³em leczenia
hemofilii wspó³pracuje doradca genetyczny lub genetyk, który obejmuje
pacjentki specjalistyczn¹ opiek¹.

Mniejsze oœrodki przeprowadzaj¹ jedynie testy przesiewowe uk³adu
krzepniêcia, obejmuj¹ce czas protrombinowy (PT), czas czêœciowej
tromboplastyny po aktywacji (APTT) i czas krwawienia, ale testy te nie s¹
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Wszystkie adoptowane dzieci powinny mieæ dostêp do swojej dokumentacji medycz-

nej i byæ œwiadome wystêpowania chorób przewlek³ych w biologicznej rodzinie.

W moim przypadku brak takich informacji spowodowa³, ¿e urodzenie dziecka cho-

rego na hemofiliê by³o dla mnie ogromnym zaskoczeniem.
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5wystarczaj¹ce do tego, ¿eby wykryæ wszystkie skazy krwotoczne. Lekarze
z ma³ych oœrodków powinni kierowaæ pacjentów na specjalistyczne ba-
dania do oœrodków leczenia hemofilii. Specjaliœci w tych placówkach maj¹
wiedzê i doœwiadczenie potrzebne do przeprowadzenia w³aœciwych badañ
i odpowiedniego leczenia chorych na skazy krwotoczne.

REAKCJE NA ROZPOZNANIE NOSICIELSTWA

Ludzie na ró¿ne sposoby radz¹ sobie z nowymi, trudnymi wiadomoœcia-
mi. Reakcja na niespodziewan¹ informacjê o nosicielstwie powa¿nej
choroby przewlek³ej zale¿y od wieku, wczeœniejszych doœwiadczeñ ze
schorzeniem, posiadanej wiedzy na temat choroby, jak równie¿ powo-
dów, dla których wykonywano badanie w kierunku nosicielstwa. Kobieta
mo¿e dowiedzieæ siê o swoim nosicielstwie w bardzo m³odym wieku,
jako nastolatka (czasem w zwi¹zku z tym, ¿e odczuwa dolegliwoœci
zdrowotne) lub jako osoba doros³a – najczêœciej po urodzeniu dziecka
chorego na hemofiliê przez ni¹ sam¹ albo przez inn¹ kobietê w bli¿szej
lub dalszej rodzinie. Potencjalne nosicielki hemofilii powinny otrzymaæ
w³aœciw¹ pomoc medyczn¹: poradê genetyczn¹ i odpowiednie badania
specjalistyczne, ale równie¿ wsparcie psychologiczne, które pomo¿e im
poradziæ sobie z psychologicznymi i etycznymi aspektami nosicielstwa
choroby genetycznej.

Rozpoznanie nosicielstwa w wieku nastoletnim

Reakcje

Nastolatka, która dowiaduje siê, ¿e jest nosicielk¹, mo¿e doœwiadczyæ
wielu ró¿nych uczuæ i emocji.

M³oda kobieta mo¿e obawiaæ siê tego, jak nosicielstwo wp³ynie na jej
przysz³e zwi¹zki i mo¿liwoœæ posiadania dzieci. Mo¿e mieæ poczucie
straty, ¿e nie jest „genetycznie doskona³a”, a nawet wypieraæ diagnozê –
nie przyjmowaæ jej do wiadomoœci. Wyparcie jest jednym ze sposobów
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Moja córka mia³a zaledwie szeœæ lat, gdy okaza³o siê, ¿e jest nosicielk¹. Przyjê³a to

dobrze, ciesz¹c siê, ¿e maj¹ z bratem coœ wspólnego – hemofiliê.
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5 radzenia sobie ze z³ymi informacjami. Osoba obci¹¿ona genetycznie
mo¿e odczuwaæ z³oœæ w stosunku do swojego cia³a oraz do rodziców,
obwiniaj¹c ich o przekazanie wadliwego genu. Nawet gdy dziewczynka
wie od dawna, ¿e mo¿e byæ lub jest nosicielk¹, dopiero w okresie
dojrzewania w pe³ni uœwiadamia sobie konsekwencje tego faktu.

Na stosunek m³odej dziewczyny do choroby i nosicielstwa ogromny
wp³yw ma to, jak inni cz³onkowie rodziny, zw³aszcza rodzice, radz¹ sobie
z chorob¹ innych, np. brata. Czy dziecko chore na hemofiliê postrzegane
jest wy³¹cznie jako osoba niepe³nosprawna, wymagaj¹ca ci¹g³ej pomocy
i wsparcia, czy te¿ jako osoba o wielu mocnych stronach, której przy-
padkiem „zdarzy³o siê” mieæ hemofiliê? Je¿eli brat, ojciec, wuj czy kuzyn
mieli ciê¿kie prze¿ycia zwi¹zane z hemofili¹, mo¿e to mieæ istotny wp³yw
na stosunek nosicielki do tej choroby.

M³oda kobieta mo¿e te¿ poczuæ ulgê na wieœæ o nosicielstwie, poniewa¿
wreszcie poznaje przyczynê nadmiernych krwawieñ lub siniaczenia i mo-
¿e byæ skutecznie leczona. Je¿eli dziewczyna ma pozytywne wzorce
w rodzinie lub ktoœ bliski, kogo bardzo kocha, choruje na hemofiliê,
wiadomoœæ o nosicielstwie mo¿e daæ jej poczucie wyj¹tkowej wiêzi z t¹
osob¹, zw³aszcza gdy hemofilia zostanie rozpoznana równie¿ u niej
samej. M³oda kobieta ma wiêksze szanse na pogodzenie siê z diagnoz¹
bez etapu buntu i zaprzeczenia, jeœli jej matka zaakceptowa³a swoje
w³asne nosicielstwo i nauczy³a siê z nim ¿yæ.

Rodzice musz¹ byæ gotowi wys³uchaæ obaw swojej córki i zaakceptowaæ
je, daæ jej czas i wsparcie, którego potrzebuje, aby uporaæ siê ze swoimi
emocjami.

Rozpoznanie nosicielstwa w wieku doros³ym

Reakcje

Skaza krwotoczna mo¿e pojawiæ siê równie¿ w rodzinie, w której nie by³o
wczeœniejszych przypadków hemofilii. W takim przypadku reakcj¹ ro-
dziców na rozpoznanie u niemowlêcia lub u dziecka choroby mo¿e byæ
szok, niedowierzanie, zaprzeczenie, ¿al i z³oœæ. Przez pewien czas
rodzice dziecka mog¹ ró¿nie reagowaæ, nie wy³¹czaj¹c wzajemnego
obwiniania siê za przeniesienie choroby genetycznej. Niektóre kobiety,
w których rodzinie wystêpowa³a hemofilia, nie bior¹ nawet pod uwagê
mo¿liwoœci posiadania chorego dziecka, dlatego ich reakcja mo¿e byæ
taka sama, jak osoby bez historii choroby w rodzinie.
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5

Z³a wiadomoœæ mo¿e sprawiæ, ¿e rodzice popadaj¹ w stan szoku, w którym
nie s¹ w stanie zrozumieæ nic wiêcej poza kilkoma pierwszymi zdaniami
wypowiadanymi przez lekarza. Tak¹ sytuacjê mo¿na porównaæ do „tran-
su”. Zaakceptowanie nosicielstwa jest procesem, który rozpoczyna siê
w chwili, gdy zaistnieje podejrzenie skazy krwotocznej u dziecka, trwa
w czasie rozmów ze specjalistami, badañ, kolejnych konsultacji lekarskich
i – miejmy nadziejê – skierowania do oœrodka leczenia hemofilii. Gdy mija
„pierwszy szok”, informacja o chorobie stopniowo dociera do œwiadomoœci
rodziców. Nawet wtedy, gdy z pierwszej rozmowy z lekarzem nie za-
pamiêtali nic poza sam¹ wiadomoœci¹ o hemofilii, bêd¹ wiedzieæ, do kogo
zwróciæ siê po pomoc i gdzie szukaæ odpowiedzi na swoje pytania.

Wsparcie

Rodzice potrzebuj¹ czasu, by oswoiæ siê z nowymi informacjami i zrozumieæ
ich potencjalne konsekwencje dla dziecka i ca³ej rodziny. Musz¹ zorien-
towaæ siê te¿, gdzie szukaæ pomocy i odpowiedzi na pojawiaj¹ce siê pytania
i w¹tpliwoœci, kto pomo¿e im rozwiaæ obawy i zapewni, ¿e ich strach jest
czymœ naturalnym. Personel oœrodka leczenia hemofilii musi byæ szcze-
gólnie wra¿liwy na potrzeby rodziców, które mog¹ byæ ró¿norodne: niektórzy
potrzebuj¹ odosobnienia, aby w spokoju przemyœleæ otrzymane informacje
i opanowaæ w³asne emocje, inni wrêcz przeciwnie – odczuwaj¹ silny „g³ód
informacji”. Rodzice, w zale¿noœci od tego, jak wygl¹da³y ich dotychcza-
sowe relacje, mog¹ potrzebowaæ wsparcia, by zrozumieæ punkt widzenia
drugiej osoby, a tak¿e wskazówek, jak zaakceptowaæ jej sposób radzenia
sobie z zaistnia³¹ sytuacj¹. Oœrodek leczenia hemofilii powinien uzgodniæ
z rodzicami chorego dziecka termin kolejnej wizyty, na której bêd¹ mieli
szansê zadaæ pytania po otrz¹œniêciu siê z pierwszego szoku.
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Nie dowierza³am w to, ¿e jestem nosicielk¹. Czu³am odpowiedzialnoœæ i g³êboki smu-

tek. W pewnym sensie nie wiedzia³am ju¿, kim jestem, jakbym sta³a siê inn¹ osob¹.

Nie dopuszcza³am do siebie myœli o mo¿liwoœci urodzenia dziecka chorego na

hemofiliê, chocia¿ wiedzia³am, ¿e ta choroba wystêpuje w mojej rodzinie.

Rozmowy z innymi rodzicami dzieci chorych na hemofiliê s¹ bardzo pomocne.

Innych rodziców mo¿na poznaæ poprzez oœrodek leczenia hemofilii lub Stowa-

rzyszenie Chorych na Hemofiliê. Rozmowa z kimœ, kto przeszed³ przez to samo,

sprawia, ¿e wszystko wydaje siê o wiele prostsze.
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5 Rodzeñstwo

W rodzinie, w której hemofilia pojawi³a siê niespodziewanie, mo¿liwoœæ
nosicielstwa hemofilii u córki mo¿e staæ siê dla rodziców kolejnym ciosem
po pierwszym szoku, spowodowanym hemofili¹ syna. Opieka i wsparcie
specjalistów s¹ w tym okresie bardzo wa¿ne. Rodziny w ró¿ny sposób
radz¹ sobie z problemem mo¿liwego nosicielstwa choroby u córki. Oba-
wiaj¹ siê o jej przysz³oœæ, o to, czy bêdzie mia³a krwawienia, jaki bêdzie
jej stosunek do matki, która przekaza³a jej uszkodzony gen. Czy bêdzie
mia³a chore dziecko i czy bêdzie musia³a przejœæ przez to samo, co oni?

Konsekwencje dla rodziny

Decyzja o ustaleniu nosicielstwa poci¹ga za sob¹ konsekwencje istotne
dla ca³ej rodziny, wymaga wiêc wspólnego przemyœlenia i przedysku-
towania problemu. Rozpoznanie nosicielstwa mo¿e wp³yn¹æ na wybór
¿yciowego partnera lub zasiaæ w¹tpliwoœci co do posiadania dzieci, mo¿e
te¿ na przyk³ad pojawiæ siê mo¿liwoœæ przekazania hemofilii dzieciom
przez siostry nosicielki, bêd¹ce ju¿ w ci¹¿y. Œwiadomoœæ nosicielstwa
mo¿e zawa¿yæ na decyzjach dotycz¹cych kraju zamieszkania, ma³¿eñst-
wa, kariery zawodowej i planów dotycz¹cych liczby dzieci. Podejmowane
decyzje mog¹ wywo³aæ ró¿ne reakcje ze strony krewnych. Doradca
genetyczny mo¿e pomóc, zapoznaj¹c zainteresowane osoby z mo¿-
liwymi strategiami informowania innych zagro¿onych kobiet w rodzinie,
takich jak siostry, córki czy siostrzenice.

Dlaczego warto wiedzieæ wiêcej?

Kobiety, które pytano o odczucia zwi¹zane z nosicielstwem, posiadaniem
syna chorego na hemofiliê lub córki-nosicielki, podkreœla³y korzyœci, jakie
wynikaj¹ z odpowiedniej wiedzy na temat nosicielstwa. Wiedza ta da³a im
(lub mog³aby daæ) mo¿liwoœæ zrozumienia, co siê z nimi dzieje i jak sobie
z tym radziæ. Informacje na temat nosicielstwa mo¿na uzyskaæ w oœrodku
leczenia hemofilii, od doradców genetycznych, jak równie¿ w Stowarzy-
szeniu Chorych na Hemofiliê. Pomocy w poszukiwaniach odpowiednich
Ÿróde³ wiedzy mo¿na szukaæ tak¿e u innych chorych na skazy krwotoczne.
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R O Z D Z I A £
Ci¹¿a i poród

Ten rozdzia³ dotyczy wielu kwestii zwi¹zanych z posiadaniem
dzieci, w tym:

� planowania rodziny,
� metod zap³odnienia,
� trudnoœci z zajœciem w ci¹¿ê,
� diagnostyki prenatalnej,
� poronieñ,
� ci¹¿y,
� porodu i po³ogu,
� opieki medycznej po porodzie,
� karmienia piersi¹,
� opieki nad noworodkiem chorym na hemofiliê,
� operacji usuniêcia macicy,
� krwawieñ w okresie klimakterium (menopauzy).

6
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6 CZYNNIKI WP£YWAJ¥CE
NA DECYZJÊ O POSIADANIU DZIECI

Przed podjêciem jakiejkolwiek, decyzji nosicielka i jej partner powinni
mieæ pe³n¹ œwiadomoœæ choroby i sposobu jej przenoszenia, jak rów-
nie¿ dostêpnych mo¿liwoœci dotycz¹cych posiadania dzieci i diagno-
styki prenatalnej.

Dziêki dzisiejszemu poziomowi opieki nad chorymi na hemofiliê niektóre
nosicielki uznaj¹ tê chorobê za mo¿liw¹ do opanowania. Wiedz¹, ¿e
w ka¿dym miejscu Polski dostêpne s¹ koncentraty czynników krzep-
niêcia. Akceptuj¹ ryzyko urodzenia dziecka chorego na hemofiliê. Wiele
par nie myœli nawet o diagnostyce prenatalnej.

Dla innych rodziców mo¿liwoœæ przekazania bolesnej choroby dziecku,
zwi¹zane z tym poczucie winy oraz trudnoœci ¿yciowe, jakie mog¹ ich
czekaæ w zwi¹zku z opiek¹ nad chorym dzieckiem, s¹ argumentami
przeciwko ci¹¿y. Dodatkowo mog¹ obawiaæ siê nosicielstwa u córki
i chcieæ unikn¹æ nara¿ania jej w przysz³oœci na stres z tym zwi¹zany.

Przekonania religijne i/lub kulturowe mog¹ zmniejszaæ liczbê dostêpnych
opcji postêpowania. Na decyzjê mog¹ mieæ niekiedy du¿y wp³yw prze-
konania osobiste lub te¿ nacisk spo³eczny ze strony osób, które g³osz¹
pogl¹d o „obowi¹zku” nierozprzestrzeniania choroby nios¹cej za sob¹
obci¹¿enia finansowe dla spo³eczeñstwa.

Opinie wyg³aszane przez pracowników s³u¿by zdrowia mog¹ mieæ wp³yw
na decyzjê o posiadaniu drugiego dziecka.
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Znów jestem w ci¹¿y. Jesteœmy z mê¿em bardzo szczêœliwi. Nasz pierwszy syn ma trzy

lata i choruje na hemofiliê. Chcielibyœmy mieæ dziewczynkê, aby unikn¹æ hemofilii,

ale jeœli bêdzie ch³opiec i bêdzie chory, przyjmiemy go i pokochamy tak mocno, jak

pierwszego syna.

Osoby, które wiedzia³y, ¿e jestem nosicielk¹, dziwi³y siê: „Chyba nie chce Pani mieæ

w przysz³oœci dzieci?”.
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6Poradnictwo genetyczne ma na celu pomóc pacjentce/rodzinie w zrozu-
mieniu medycznych, psychospo³ecznych i rodzinnych aspektów choroby
genetycznej i przystosowaniu siê do nowej sytuacji. Doradca genetyczny,
nie wydaj¹c ¿adnych os¹dów, stara siê pomóc parze w podjêciu œwia-
domej decyzji oraz w zaakceptowaniu ryzyka choroby genetycznej.

Poradnictwo genetyczne dotyka delikatnych kwestii zwi¹zanych z posia-
daniem dzieci. Poczucie winy, roz¿alenie i obarczanie odpowiedzialnoœci¹
siebie lub innych mo¿na zmniejszyæ, pomagaj¹c parom, na neutralnym
gruncie, zrozumieæ oczekiwania, potrzeby i punkt widzenia drugiej osoby.
Doradcy genetyczni musz¹ posiadaæ niezbêdn¹ wiedzê i umiejêtnoœci
oraz jasno wyznaczaæ cele terapii.

MO¯LIWOŒCI PLANOWANIA RODZINY

Istnieje kilka mo¿liwych opcji planowania rodziny.

Niektórzy po prostu akceptuj¹ mo¿liwoœæ posiadania dziecka chorego na
hemofiliê. Postawa nosicielki czêsto wynika z doœwiadczeñ, jakie ma ona
w zwi¹zku z hemofili¹ w rodzinie. Patrzenie na cierpienie bliskiej osoby mo-
¿e negatywnie wp³yn¹æ na decyzjê kobiety o urodzeniu dziecka, które mo¿e
byæ chore na hemofiliê. Z drugiej strony obawy czêsto malej¹ w zwi¹zku
z postêpem, jaki nast¹pi³ w sposobie leczenia hemofilii i zmniejszeniem
ryzyka zaka¿eñ wirusowych poprzez produkty lecznicze. Wspó³czesna
kompleksowa opieka sprawia, ¿e dzisiaj dziecko mo¿e dorastaæ bez
uszkodzeñ stawów, z którymi musia³o zmagaæ siê starsze pokolenie.

Inn¹ mo¿liwoœci¹ jest adopcja dziecka lub stworzenie rodziny zastêpczej.

Niektóre pary decyduj¹ siê, by nie mieæ dzieci. Bez wzglêdu na to, jak¹ de-
cyzjê podejmiecie, warto wczeœniej j¹ dobrze rozwa¿yæ i przedyskutowaæ.
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Gdy rozmawialiœmy z mê¿em o posiadaniu dzieci, nie wiedzia³am, jak powiedzieæ

mu o hemofilii.

Po przyjœciu na œwiat chorego na hemofiliê syna, pracownicy s³u¿by zdrowia nega-

tywnie komentowali nasz¹ decyzjê o posiadaniu kolejnego dziecka.
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6
Istnieje tak¿e mo¿liwoœæ skorzystania z jednej z tak zwanych metod
wspomaganego rozrodu (czyli poczêcia inn¹ drog¹ ni¿ naturalna), elimi-
nuj¹cych ryzyko urodzenia dziecka chorego na hemofiliê.

Poradnictwo genetyczne jest wa¿n¹ czêœci¹ kompleksowej opieki w oœrod-
kach leczenia hemofilii. Mimo poprawy jakoœci ¿ycia dziêki terapii substy-
tucyjnej, wrodzone skazy krwotoczne nadal maj¹ powa¿ny wp³yw nie tylko
na ¿ycie codzienne i zdrowie psychiczne chorego dziecka, ale równie¿ na
nosicielki i bliskich cz³onków rodziny.

Podjêcie przez nosicielkê hemofilii œwiadomej decyzji w kwestii posiadania
dzieci wymaga odpowiedniej wiedzy o dziedziczeniu choroby, diagnostyce
prenatalnej i mo¿liwoœciach prawnych dostêpnych w danym kraju (doty-
cz¹cych na przyk³ad przerywania ci¹¿y w przypadku choroby p³odu).

METODY WSPOMAGANEGO
ROZRODU DOSTÊPNE NA ŒWIECIE

Zap³odnienie in vitro i diagnostyka preimplantacyjna

Komórki jajowe pobrane od kobiety zap³adnia siê w laboratorium plem-
nikami partnera kobiety. Nazywa siê to zap³odnieniem in vitro. Kiedy
zarodek sk³ada siê z 6–8 komórek, pobiera siê z niego jedn¹ z tych
komórek. Uzyskanie wyników badania tej komórki trwa od 48 do 72
godzin. Celem tej procedury jest wybranie mêskich zarodków, które nie
s¹ obci¹¿one hemofili¹, i ich wszczepienie do macicy kobiety. Zarodki
mo¿na równie¿ zamra¿aæ do wykorzystania w przysz³oœci. Opcjê tê
mog¹ wybraæ pary, które s¹ przeciwne przerywaniu ci¹¿y.

Zap³odnienie in vitro i diagnostyka preimplantacyjna s¹ drogie i ma³o
dostêpne. Szanse na ci¹¿ê metod¹ in vitro wynosz¹ oko³o 30% na cykl,
nawet jeœli para nie ma problemów z poczêciem.
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¯a³ujê, ¿e nic nie wiedzia³am o mo¿liwoœciach planowania rodziny i uzyskania

odpowiedniej porady.
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6Zap³odnienie in vitro z wykorzystaniem komórki jajowej dawczyni

Przy zap³odnieniu in vitro istnieje równie¿ mo¿liwoœæ wykorzystania ko-
mórek jajowych pobranych od innej kobiety. W takim przypadku dziecko
nie jest nara¿one na odziedziczenie od matki genu powoduj¹cego he-
mofiliê. Procedura rozpoczyna siê od znalezienia kobiety niebêd¹cej
nosicielk¹ hemofilii, która zgodzi siê na oddanie swoich komórek jajo-
wych do zap³odnienia in vitro. Zarodki s¹ nastêpnie wszczepiane do
macicy nosicielki. Metoda ta jest najbardziej skuteczna, gdy dawczyni
jest m³oda.

Zap³odnienie in vitro z wykorzystaniem nasienia dawcy

Ta opcja jest dostêpna dla mê¿czyzn chorych na hemofiliê i ich ¿on. Para
mo¿e zdecydowaæ siê na zap³odnienie in vitro z wykorzystaniem nasienia
innego mê¿czyzny (dawcy), poniewa¿ nie bêdzie mieæ dziêki temu córki-
-nosicielki.

UWAGA: Zapytaj w oœrodku leczenia hemofilii o mo¿liwoœci wykonania
tych procedur w Polsce. SprawdŸ aktualne regulacje prawne.

NATURALNE POCZÊCIE DZIECKA

Wiele nosicielek hemofilii cierpi na intensywne i obfite krwawienie menstru-
acyjne (krwotoczne miesi¹czki). Psychologiczne skutki krwotocznych mie-
si¹czek, nie wspominaj¹c o problemach zwi¹zanych z utrat¹ du¿ej iloœci
krwi, mog¹ byæ istotnym utrudnieniem w staraniach o poczêcie dziecka.
Niektóre kobiety maj¹ obfite krwawienia w nieregularnych odstêpach
czasu. Owulacja w po³owie cyklu mo¿e byæ bardzo bolesna. Silny ból mo¿e
równie¿ towarzyszyæ miesi¹czkom. Obfite krwawienia mog¹ powodowaæ
anemiê i sta³e uczucie zmêczenia. Wszystkie te objawy nie sprzyjaj¹
udanemu wspó³¿yciu. Skuteczne leczenie dolegliwoœci ginekologicznych
spowodowanych skaz¹ krwotoczn¹ jest pierwszym krokiem do poprawy
¿ycia seksualnego i zwiêkszenia szansy na poczêcie dziecka.
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6 Poczêcie dziecka a tabletki antykoncepcyjne

Pierwsz¹ metod¹ kontroli obfitych krwawieñ miesi¹czkowych bywa cza-
sem leczenie hormonalne. Doustna pigu³ka antykoncepcyjna jest bardzo
skuteczn¹ metod¹ leczenia obfitych miesi¹czek. Jednak dla kobiety
pragn¹cej w danej chwili zajœæ w ci¹¿ê terapia taka oczywiœcie nie jest
odpowiednia.

Niektóre kobiety, pomimo pragnienia posiadania potomstwa, obawiaj¹
siê przerwania terapii hormonalnej, poniewa¿ wi¹¿e siê to z powrotem do
obfitych krwawieñ miesi¹czkowych, anemii i bólu oraz pogorszeniem
jakoœci ¿ycia. Decyzja o przerwaniu terapii powinna byæ podjêta pod
kontrol¹ lekarza, który zadba o odpowiednie leczenie w przypadku poja-
wienia siê cykli bezowulacyjnych lub nawrotu krwotocznych miesi¹czek.
Specjaliœci z oœrodka leczenia hemofilii mog¹ zaproponowaæ inne, alter-
natywne metody leczenia obfitych krwawieñ miesi¹czkowych (patrz roz-
dzia³ 7. Leczenie nosicielek hemofilii).

PORONIENIA

Nie ma dowodów na to, ¿e poronienia wystêpuj¹ u nosicielek hemofilii
A i B czêœciej ni¿ u pozosta³ych kobiet. Oko³o 15–20% wszystkich ci¹¿
koñczy siê poronieniem, do którego dochodzi najczêœciej w pierwszych
13 tygodniach ci¹¿y (w pierwszym trymestrze). Poronieniom tym nie
mo¿na zapobiec, poniewa¿ ich przyczyn¹ s¹ wady p³odu, które spra-
wiaj¹, ¿e nie jest on zdolny do ¿ycia. Po poronieniu czêsto wykonuje siê
zabieg wy³y¿eczkowania jamy macicy, który polega na rozszerzeniu
szyjki macicy i delikatnym wyskrobaniu jej wyœció³ki. Tak jak przed
ka¿dym innym zabiegiem chirurgicznym, nale¿y skonsultowaæ siê z le-
karzem z oœrodka leczenia hemofilii, aby odpowiednio zabezpieczyæ
nosicielkê przed krwawieniem, jakie ten zabieg mo¿e wywo³aæ.
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6DIAGNOSTYKA PRENATALNA HEMOFILII

Proces podejmowania decyzji

Stosunek do hemofilii zwykle zale¿y od osobistych doœwiadczeñ kobiety.
Niektóre nosicielki dorasta³y z bratem, który cierpia³ z powodu powik³añ
choroby. W ich rodzinie móg³ pojawiæ siê inhibitor czynnika krzepniêcia.
Mog³y te¿ widzieæ nastêpstwa zaka¿enia wirusowym zapaleniem w¹tro-
by typu C. Byæ mo¿e by³y na co dzieñ œwiadkami bólu spowodowanego
zwyrodnieniem stawów. Te kobiety zazwyczaj odrzucaj¹ mo¿liwoœæ po-
siadania dziecka chorego na hemofiliê. Religia, osobisty system wartoœci
i kultura równie¿ odgrywaj¹ istotn¹ rolê podczas podejmowania decyzji
co do badañ prenatalnych i przerwania ci¹¿y. W ca³ym procesie badañ
prenatalnych bardzo wa¿n¹ role odgrywa opieka medyczna oœrodka
leczenia hemofilii, jak równie¿ wsparcie psychologiczne.

Inne pary nie decyduj¹ siê na badania prenatalne, chc¹ jedynie tego, aby
od razu po urodzeniu zbadaæ syna w kierunku hemofilii. Niektóre pary
chc¹ natomiast wiedzieæ wczeœniej, czy dziecko jest chore, nawet wtedy,
gdy nie planuj¹ przerwania ci¹¿y – chc¹ siê odpowiednio przygotowaæ.

Wizyta w poradni genetycznej powinna pomóc utwierdziæ osobisty sys-
tem wartoœci i przekonania partnerów, aby poczuli siê pewnie nie-
zale¿nie od tego, jak¹ decyzje podejm¹. Celem diagnostyki prenatalnej
jest dostarczenie nosicielkom i ich partnerom wiarygodnych informacji,
które umo¿liwi¹ im podjêcie œwiadomej decyzji o dalszym postêpo-
waniu. Doradcy genetyczni chroni¹ niezale¿noœæ pacjentów i ich prawo
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Po tragicznych wydarzeniach z przesz³oœci bardzo obawia³am siê o bezpieczeñstwo

leków krwiopochodnych.

Chocia¿ na co dzieñ bywa trudno, nie ¿a³ujê decyzji o urodzeniu syna i mam nadziejê,

¿e wkrótce bêdziemy mieæ kolejne dziecko. Nie bêdziemy robiæ badañ prenatalnych,

jednak dla bezpieczeñstwa przy porodzie zgodzi³am siê na wczeœniejsze okreœlenie

p³ci dziecka.
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6 do prywatnoœci, zapewniaj¹c wsparcie i edukacjê. Musz¹ byæ wra¿liwi
na ró¿ne wartoœci kulturowe, przekonania religijne i ró¿nice etniczne.
W ten sposób poszczególne osoby lub rodziny mog¹ podejmowaæ
decyzje, które bêd¹ zgodne z ich systemem wartoœci i przekonañ.

Koszt diagnostyki prenatalnej

Nosicielki i potencjalne nosicielki hemofilii (czyli na przyk³ad kobiety
posiadaj¹ce chorego na hemofiliê syna, w których rodzinie nie by³o
wczeœniej tej choroby) kwalifikuj¹ siê do badañ prenatalnych. Dowiedz
siê w oœrodku leczenia hemofilii, gdzie mo¿na wykonaæ badania pre-
natalne i czy s¹ one finansowane z ubezpieczenia zdrowotnego.

Mo¿liwoœci diagnostyki prenatalnej na œwiecie

Badanie ultrasonograficzne (USG)

Niektóre pary decyduj¹ siê na poznanie p³ci dziecka dziêki badaniu USG,
a nastêpnie, je¿eli dziecko jest ch³opcem, podejmuj¹ decyzjê o ba-
daniach inwazyjnych. P³eæ w badaniu USG mo¿na zazwyczaj ustaliæ
w 16. tygodniu ci¹¿y. Trzeba jednak pamiêtaæ o tym, ¿e USG nie daje
100% pewnoœci co do p³ci dziecka.

Biopsja kosmówki

Kosmówka to b³ona otaczaj¹ca rozwijaj¹cy siê p³ód. Znajduje siê ona po
zewnêtrznej stronie b³ony owodniowej. Kosmówka jest b³on¹ p³odow¹
pokryt¹ tzw. kosmkami, co oznacza, ¿e pochodzi z tych samych ko-
mórek, co rozwijaj¹ce siê dziecko. We wczesnej ci¹¿y czêœæ kosmków
zagnie¿d¿a siê w macicy, by przekszta³ciæ siê w ³o¿ysko, a pozosta³e
zanikaj¹. Biopsjê kosmówki mo¿na wykonaæ po 11. tygodniu ci¹¿y w celu
uzyskania materia³u DNA do zbadania. Próbkê mo¿na pobraæ przez
pochwê lub przez brzuch, w zale¿noœci od tego, gdzie znajduje siê
³o¿ysko (patrz rysunek 8.).
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Bardzo mnie zdenerwowa³o to, ¿e lekarze proponowali badania prenatalne i ewentu-

aln¹ aborcjê, chocia¿ wcale o to nie prosiliœmy.
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6
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Bylibyœmy z mê¿em lepiej przygotowani, gdybyœmy przed urodzeniem siê syna

wiedzieli o moim nosicielstwie.
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6 Biopsja kosmówki przez pochwê przypomina badanie cytologiczne (cy-
tologiê). Lekarz wykonuje badanie USG brzucha, ¿eby zlokalizowaæ
p³ód, wprowadzaj¹c jednoczeœnie do pochwy wziernik. Nastêpnie przez
szyjkê macicy przeprowadzany jest cienki zg³êbnik i kierowany do miejs-
ca, gdzie tworzy siê ³o¿ysko. Do strzykawki zasysa siê oko³o 10–15
miligramów tkanki. Na wyniki trzeba czekaæ do 3 tygodni. Wykonanie
badania przez pow³oki brzucha przypomina punkcjê owodni. Biopsji
kosmówki unika siê przed 11. tygodniem ci¹¿y, poniewa¿ istniej¹ donie-
sienia o nieprawid³owoœciach budowy koñczyn pojawiaj¹cych siê w przy-
padkach, gdy badanie przeprowadzono wczeœniej. Ryzyko poronienia
przy tym zabiegu wynosi oko³o 1%.

Punkcja owodni

Punkcjê owodni wykonuje siê po up³ywie 15. i pó³ tygodnia ci¹¿y. Pod-
czas badania USG okreœla siê po³o¿enie ³o¿yska i lokalizuje przestrzeñ
wype³nion¹ p³ynem owodniowym. Nastêpnie przez skórê brzucha do
macicy wprowadza siê cienk¹ ig³ê, przez któr¹ pobiera siê niewielk¹ iloœæ
p³ynu owodniowego (patrz rysunek 9.). P³yn ten zawiera komórki po-
chodz¹ce z p³odu. Ryzyko powik³añ podczas zabiegu wynosi 0,5%.
Je¿eli komórki przed pobraniem DNA do badañ trzeba poddaæ hodowli,
na wyniki czeka siê od 3 do 4 tygodni.

Ró¿nica pomiêdzy punkcj¹ owodni a biopsj¹ kosmówki jest taka, ¿e
biopsjê wykonuje siê w mniej zaawansowanej ci¹¿y, wiêc wyniki s¹
dostêpne wczeœniej.

Tak, jak w przypadku innych zabiegów u nosicielki hemofilii, nale¿y
podj¹æ œrodki ostro¿noœci, aby zapobiec nadmiernym krwawieniom –
niezbêdna jest opieka oœrodka leczenia hemofilii.

Badanie krwi p³odu

Badanie krwi p³odu mo¿e byæ wykonane w 18. tygodniu ci¹¿y lub póŸniej.
Próbkê pobiera siê z ¿y³y pêpkowej, pod kontrol¹ USG, za pomoc¹ ig³y
wprowadzonej przez skórê brzucha. Poziom czynnika krzepniêcia mo¿-
na zbadaæ od razu po pobraniu krwi. Nale¿y upewniæ siê, ¿e pobrana do
probówki krew nale¿y rzeczywiœcie do p³odu, a nie do matki. Jest to
trudny zabieg, a ryzyko poronienia wynosi a¿ 5%.
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6Badanie krwi matki

Obecnie trwaj¹ prace nad now¹, nieinwazyjn¹ metod¹ diagnostyki pre-
natalnej. W przysz³oœci komórki p³odu bêdzie mo¿na pozyskaæ z krwi
matki pobranej w 7–8 tygodniu ci¹¿y. Mêskie chromosomy p³odu zostan¹
wyizolowane z krwi matki i zbadane na obecnoœæ hemofilii. Zabieg ten
nadal pozostaje w sferze badañ eksperymentalnych.

Potencjalne problemy psychologiczne

Jeœli nosicielka ma ju¿ brata lub syna chorego na hemofiliê, a wyniki
badañ prenatalnych wyka¿¹, ¿e dziecko jest ch³opcem chorym na hemo-
filiê, kobieta mo¿e prze¿ywaæ powa¿ne rozterki zwi¹zane z decyzj¹
o przerwaniu ci¹¿y. Pozbywaj¹c siê chorego na hemofiliê dziecka mo¿e
czuæ, jakby odrzuca³a równie¿ swojego chorego syna lub chorego brata.
Z drugiej strony mo¿e obawiaæ siê, czy zdo³a udŸwign¹æ emocjonalnie
ciê¿ar zwi¹zany z posiadaniem kolejnego dziecka chorego na hemofiliê.
Jej uczucia mog¹ byæ ponadto sprzeczne z tym, co odczuwa jej partner.

Od czasu wprowadzenia skutecznego leczenia profilaktycznego w kra-
jach rozwiniêtych coraz mniej nosicielek hemofilii jest zainteresowanych
diagnostyk¹ prenataln¹. Profilaktyka i leczenie domowe poprawi³y jakoœæ
¿ycia m³odych ludzi chorych na hemofiliê i ich rodzin. Wiêkszoœæ z nich
mo¿e dorastaæ bez zwyrodnieñ stawów i innych powik³añ. Badania pro-
wadzone w Szwecji pokaza³y, ¿e g³ównym powodem, dla którego no-
sicielki nie korzystaj¹ z badañ prenatalnych, jest to, ¿e nie uwa¿aj¹
hemofilii za chorobê, która usprawiedliwia przerwanie ci¹¿y. Posiadanie
dziecka jest osobist¹ decyzj¹ i ka¿da kobieta stara siê wybraæ to, co
najlepsze dla niej i dla jej rodziny.

Najistotniejszym czynnikiem wp³ywaj¹cym na decyzje kobiet o posia-
daniu dzieci nadal pozostaje wczeœniejsze doœwiadczenie z hemofili¹
w rodzinie.
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Problem nosicielstwa hemofilii bywa ró¿nie przedstawiany przez poszczególnych do-

radców genetycznych. Nie wszyscy w jednakowy sposób omawiaj¹ zalety i wady ró¿-

nych dostêpnych metod. Informacje uzyskane od samych nosicielek mog¹ sprowokowaæ

dyskusjê w gronie specjalistów i pomóc ustaliæ jednolite wytyczne w tym zakresie.
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6 CI¥¯A

Wiêkszoœæ kobiet ze skazami krwotocznymi nie krwawi podczas ci¹¿y
ani w czasie porodu. Poziomy czynnika VIII i czynnika von Willebranda
podczas ci¹¿y zwykle znacznie wzrastaj¹, co zmniejsza ryzyko krwa-
wienia u nosicielek hemofilii A, w przeciwieñstwie do czynnika IX, którego
poziom nie zmienia siê w ci¹¿y w istotny sposób. Je¿eli poziom czynnika
VIII u nosicielki jest niski, nale¿y go ponownie oznaczyæ w trzecim
trymestrze ci¹¿y, gdy osi¹ga swoje maksimum (zazwyczaj pomiêdzy 29.
a 35. tygodniem ci¹¿y). Jeœli nadal jest niski, nale¿y odpowiednio za-
bezpieczyæ pacjentkê na czas rozwi¹zania. Po porodzie poziom czynnika
VIII wraca do wartoœci wyjœciowych w ci¹gu 7–10 dni, ale mo¿e siê
zdarzyæ, ¿e spadek nast¹pi wczeœniej. Okreœlenie poziomu czynnika
przed porodem da lekarzom mo¿liwoœæ zastosowania w³aœciwego le-
czenia, które zapobiegnie krwotokom.

Przed ka¿dym inwazyjnym zabiegiem lub badaniem wykonywanym w cza-
sie ci¹¿y (na przyk³ad punkcj¹ owodni) nale¿y oznaczyæ poziom czynnika.
Zwykle uznaje siê, ¿e poziom równy 50% jest wystarczaj¹cy do zabiegu
oraz do porodu. U nosicielek hemofilii A, u których poziom czynnika VIII
jest ni¿szy, trzeba zastosowaæ desmopresynê, która zwiêksza poziom
czynnika von Willebranda i czynnika VIII. Desmopresynê stosuje siê rów-
nie¿ w celu unikniêcia krwotoku po porodzie oraz w trakcie ciêcia ce-
sarskiego. W ka¿dym konkretnym przypadku decyzjê o sposobie leczenia
podejmie lekarz, maj¹c na uwadze to, ¿e desmopresyna w pewnych
sytuacjach nie powinna byæ stosowana ze wzglêdu na mo¿liwoœæ po-
wik³añ. Jeœli konieczne jest podawanie czynnika VIII lub IX, zaleca siê
stosowanie koncentratów rekombinowanych, poniewa¿ koncentraty czyn-
ników krzepniêcia pochodz¹ce z ludzkiego osocza mog¹ przenosiæ par-
wowirusa, który mo¿e byæ przyczyn¹ poronienia.

Opiekê nad nosicielk¹ hemofilii w ci¹¿y powinien sprawowaæ zespó³
specjalistów. Kobieta i jej partner powinni skonsultowaæ siê z hemato-
logiem, ginekologiem, doradc¹ genetycznym i neonatologiem (pediatr¹),
którzy odpowiedz¹ na ich pytania dotycz¹ce miêdzy innymi diagnostyki
prenatalnej, leczenia podczas porodu oraz opieki nad matk¹ i dzieckiem
w okresie poporodowym. Nie nale¿y zwlekaæ z ustaleniem planu po-
stêpowania do czasu, gdy poród siê rozpocznie.
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6PORÓD I PO£ÓG

Przysz³a matka powinna uzyskaæ od hematologa zalecenia na piœmie
dotycz¹ce porodu i zabraæ je ze sob¹ do szpitala na wypadek, gdyby
w momencie porodu jej lekarz lub dokumentacja medyczna nie by³y
dostêpne. Je¿eli to mo¿liwe, poród powinien odbyæ siê w szpitalu, w któ-
rym pracuje równie¿ lekarz zajmuj¹cy siê leczeniem skaz krwotocznych.
Je¿eli poród ma odbyæ siê w innym szpitalu ni¿ ten, w którym znajduje siê
oœrodek leczenia hemofilii, trzeba wczeœniej uprzedziæ lekarzy gine-
kologów i pediatrów o szczególnych zaleceniach dotycz¹cych porodu
i opieki nad dzieckiem.

Nosicielki hemofilii nie musz¹ byæ poddawane ciêciu cesarskiemu. Przy
braku innych przeciwwskazañ poród si³ami natury jest bezpieczny i nie
zwiêksza ryzyka krwotoku wewn¹trzczaszkowego u dziecka chorego na
hemofiliê. W zwi¹zku z tym cesarskie ciêcie rozwa¿a siê jedynie w przy-
padku innych wskazañ (np. po³o¿niczych lub okulistycznych). Kwestia
wykonywania ciêæ cesarskich jest jednak stale przedmiotem dyskusji,
poniewa¿ w praktyce zabiegi te czêsto wykonuje siê z du¿o mniej po-
wa¿nych przyczyn ni¿ hemofilia.

P³eæ p³odu mo¿na okreœliæ doœæ wiarygodnie ju¿ we wczesnej ci¹¿y za
pomoc¹ badania USG. Pozwala to stwierdziæ, czy hemofilia u dziecka
jest prawdopodobna (czy dziecko jest p³ci mêskiej). Jeœli u p³odu potwier-
dzono lub podejrzewa siê skazê krwotoczn¹, poród powinien przebiegaæ
w jak najdelikatniejszy sposób.

Je¿eli u matki poziom czynnika krzepniêcia wyraŸnie odbiega od normy,
nale¿y unikaæ:

� znieczulenia zewn¹trzoponowego (znieczulenia dolnej czêœci cia³a za
pomoc¹ nak³ucia odcinka lêdŸwiowego krêgos³upa),

� niepotrzebnego naciêcia krocza (przeciêcia skóry w okolicy pochwy
w celu unikniêcia jej rozdarcia),

� cesarskiego ciêcia, chyba ¿e kobieta dosta³a zapobiegawczo desmo-
presynê lub odpowiedni koncentrat czynnika w celu znormalizowania
poziomu czynnika we krwi.
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6 U dziecka, jeœli tylko to mo¿liwe, nale¿y unikaæ:

� wydobycia za pomoc¹ pró¿nioci¹gu,

� u¿ycia kleszczy,

� zak³adania elektrod na skórê g³ówki,

� pobierania do badania krwi ze skóry g³ówki,

� zastrzyków domiêœniowych.

ZNIECZULENIE

Ryzyko krwotoku w wyniku za³o¿enia znieczulenia zewn¹trzoponowego
lub rdzeniowego u kobiet, które nie s¹ nosicielkami, jest niezmiernie ma³e
(1 na 150 000 zabiegów), jednak zwiêksza siê w przypadku skazy krwo-
tocznej. Taki rodzaj znieczulenia nie jest zalecany u kobiet ze skaz¹
krwotoczn¹, chyba ¿e wczeœniej zastosuje siê odpowiedni preparat, który
znormalizuje krzepniêcie.

Je¿eli z powodu powik³añ konieczne jest pilne wykonanie ciêcia ce-
sarskiego, nale¿y przedstawiæ kobiecie mo¿liwe zagro¿enia zwi¹zane
zarówno ze znieczuleniem ogólnym, jak i rdzeniowym. Po zastosowaniu
znieczulenia rdzeniowego pacjentkê nale¿y obserwowaæ, aby upewniæ
siê, ¿e nie dosz³o do powik³añ. Kobiety ze skazami krwotocznymi mog¹
mieæ wykonane znieczulenie rdzeniowe pod warunkiem, ¿e zaburzenia
krzepniêcia uleg³y u nich normalizacji podczas ci¹¿y lub na skutek od-
powiedniej terapii (na przyk³ad czynnikiem krzepniêcia). Odpowiednie
postêpowanie nale¿y jednak zaplanowaæ z wyprzedzeniem, aby oszczê-
dziæ pacjentce koniecznoœci podejmowania trudnych decyzji pod presj¹
i w czasie silnego bólu.

OPIEKA POPORODOWA

Po porodzie poziomy czynnika VIII i czynnika von Willebranda doœæ
szybko opadaj¹. W przypadku krwotoku poporodowego mo¿na zastoso-
waæ desmopresynê. W przypadku powa¿nego krwotoku niekiedy trzeba
podaæ koncentrat czynnika krzepniêcia.
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6W populacji wszystkich kobiet ryzyko wczesnego krwotoku poporodowe-
go (w ci¹gu pierwszych 24 godzin po porodzie) wynosi 4–5%. U kobiet,
które s¹ nosicielkami hemofilii, wzrasta ono do 16–22%. Ryzyko póŸnego
krwotoku poporodowego u kobiet ze skazami krwotocznymi równie¿
roœnie (do 11–24%, w porównaniu z mniej ni¿ 1% w ogólnej populacji
kobiet). U nosicielek hemofilii, u których poziom czynnika jest niski,
zaleca siê jego utrzymanie na wysokoœci 50% przez 3–4 dni po porodzie
si³ami natury i przez 4–5 dni (lub d³u¿ej) po cesarskim ciêciu. Kobiety
zagro¿one póŸnym krwotokiem poporodowym powinny mieæ przed wypi-
saniem ze szpitala sprawdzony poziom hemoglobiny. Kobiety musz¹ byæ
œwiadome, ¿e nadmierne krwawienie mo¿e pojawiæ siê nawet 7 tygodni
po porodzie. Powinny zg³osiæ siê na wizytê kontroln¹ do ginekologa
(najlepiej dwa tygodnie po porodzie).

W przypadku krwotoku poporodowego nale¿y zastosowaæ odpowiednie
leczenie. W zale¿noœci od nasilenia i czasu trwania krwawienia stosuje
siê kwas traneksamowy (Exacyl), desmopresynê, koncentraty czynników
krzepniêcia i preparaty hormonalne.

KARMIENIE PIERSI¥

Karmienie piersi¹ mo¿e zwiêkszaæ poziom czynnika VIII i czynnika von
Willebranda we krwi kobiety, poniewa¿ poziom hormonów ci¹¿owych
podczas karmienia pozostaje wysoki. Chroni to nosicielki hemofilii A przed
krwotokami w tygodniach nastêpuj¹cych po porodzie.

Kobiety z pewnymi skazami krwotocznymi, w tym z niedoborem czynni-
ka IX (nosicielki hemofilii B), mog¹ mieæ problemy z krwawieniami
niezale¿nie od tego, czy karmi¹ piersi¹ czy nie. Dzieje siê tak dlate-
go, ¿e poziomy tych czynników krzepniêcia nie zale¿¹ od hormonów
ci¹¿owych.

Do mleka matki nie przedostaj¹ siê ani desmopresyna, ani kwas tran-
eksamowy (Exacyl), s¹ wiêc bezpieczne dla dziecka.
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6 OPIEKA NAD NOWORODKIEM

Krwotok przy porodzie

Skazy krwotoczne u noworodków czêsto rozpoznaje siê z powodu
nieprawid³owego krwawienia z miejsca pobrania krwi. Dzieci chore na
hemofiliê A i hemofiliê B zwykle nie krwawi¹ przy porodzie, a krwotoki
do mózgu wystêpuj¹ u nich rzadko. U dzieci chorych na skazy krwo-
toczne mog¹ po porodzie pojawiaæ siê krwiaki na g³ówce. U dzieci
z pewnymi skazami krwotocznymi mo¿e wyst¹piæ krwawienie z kikuta
pêpowiny.

U noworodków, które mog¹ byæ chore na ciê¿k¹ postaæ hemofilii, do
momentu postawienia w³aœciwej diagnozy nale¿y unikaæ zastrzyków
domiêœniowych, operacji i obrzezania. Podczas porodu nale¿y pobraæ
próbkê krwi pêpowinowej w celu zmierzenia poziomu czynnika. Wita-
minê K, któr¹ podaje siê ka¿demu dziecku po urodzeniu, nale¿y (je¿eli
to mo¿liwe) podaæ doustnie, a nie w formie zastrzyku. Chocia¿ krwotoki
do mózgu s¹ rzadkie, u ka¿dego dziecka z podejrzeniem ciê¿kiej ska-
zy krwotocznej nale¿y wykonaæ USG g³ówki. W przypadku krwawieñ
u noworodka chorego na hemofiliê nale¿y stosowaæ rekombinowa-
ne koncentraty czynnika VIII lub IX. Hematolog opiekuj¹cy siê nosi-
cielk¹ powinien zabezpieczyæ odpowiedni¹ iloœæ leków jeszcze przed
porodem.

Obrzezanie

Niektórzy rodzice decyduj¹ siê obrzezaæ syna z powodów religijnych lub
kulturowych. Decyzjê o obrzezaniu ch³opca, który mo¿e mieæ hemo-
filiê, nale¿y wczeœniej skonsultowaæ z hematologiem i pediatr¹. Obrze-
zania nie mo¿na traktowaæ jako niegroŸnego zabiegu, lecz nale¿y
zastosowaæ odpowiednie leki i zachowaæ pewne œrodki ostro¿noœci.
Nale¿y ponadto oznaczyæ poziom czynnika krzepniêcia (je¿eli rozpoz-
nanie nie zosta³o potwierdzone wczeœniej) i wykonaæ test na obecnoœæ
inhibitora. Œwiatowa Federacja ds. Hemofilii opublikowa³a broszurkê na te-
mat obrzezania, któr¹ mo¿na pobraæ ze strony internetowej www.wfh.org
(tekst w jêzyku angielskim).
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6B¹dŸ przygotowana

Najwa¿niejsz¹ rzecz¹, o której musi pamiêtaæ kobieta, jest nawi¹zanie –
jeszcze w ci¹¿y – bliskiej wspó³pracy z lekarzami, którzy bêd¹ siê ni¹
opiekowaæ, oraz posiadanie odpowiedniej wiedzy o swoim stanie i stoso-
wanym leczeniu. Przemyœlenie pewnych decyzji jeszcze w domu, a tak¿e
wczeœniejsze uzgodnienie planu postêpowania na ka¿d¹ ewentualnoœæ
pomo¿e zmniejszyæ stres i u³atwi poród.

USUNIÊCIE MACICY

Pomimo obfitych krwawieñ menstruacyjnych, obecnych niekiedy od bar-
dzo m³odego wieku, kobiety mog¹ latami ¿yæ, nie wiedz¹c, ¿e maj¹ skazê
krwotoczn¹ (nawet do okresu klimakterium). Wiele nosicielek nigdy nie
³¹czy swoich problemów krwotocznych z nosicielstwem.

Kobiety, które skar¿¹ siê ginekologom na obfite miesi¹czki, czêsto s³ysz¹,
¿e to typowe u kobiet. W rodzinach, w których wszystkie kobiety cierpi¹ na
krwotoczne miesi¹czki, silne krwawienia równie¿ uwa¿a siê za „normalne”.

W niektórych przypadkach kobiety, niezale¿nie od wieku, po rozpoznaniu
nosicielstwa hemofilii decyduj¹ siê ca³kowicie zahamowaæ miesi¹czki
z powodu stresu i ci¹g³ego strachu przed krwawieniem. Usuniêcie przy-
czyny problemów i dolegliwoœci przynosi im wreszcie ulgê.

Na podstawie ankiety przeprowadzonej wœród kobiet ze skazami krwo-
tocznymi w 1998 roku D.K. Wysocki stwierdzi³, ¿e u 42% respondentek
wykonano zabieg usuniêcia macicy. W ogólnej populacji operacjê tak¹
wykonuje siê u 12–18% kobiet. Widaæ wyraŸn¹ ró¿nicê w liczbie operacji
usuniêcia macicy pomiêdzy kobietami ze skaz¹ krwotoczn¹ a zdrowymi.

Z drugiej jednak strony nadmierne krwawienia miesi¹czkowe u nosicielek
mo¿na skutecznie leczyæ, co pozwala unikn¹æ niepotrzebnej operacji
i zachowaæ mo¿liwoœæ zajœcia w ci¹¿ê w przysz³oœci.
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Szkoda, ¿e wczeœniej nie wiedzia³am o tym, i¿ jestem nosicielk¹… Mo¿e nie mu-

sia³abym tak ciê¿ko znosiæ miesi¹czek przez ca³e ¿ycie.

Martwi mnie, ¿e wraz z wiekiem, moje krwawienia, które do tej pory by³y ³agodne,

staj¹ siê coraz gorsze.

71

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 16:38:31

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



6 KRWAWIENIA W OKRESIE KLIMAKTERIUM

Menopauza jest okresem w ¿yciu kobiety, w którym przestaje ona mie-
si¹czkowaæ. Tak zwany wiek premenopauzalny to okres 3–10 lat przed
naturaln¹ menopauz¹ (ostatni¹ miesi¹czk¹), kiedy poziomy hormonów
s¹ umiarkowanie zmniejszone. Krwawienia mog¹ staæ siê wówczas
wyj¹tkowo uci¹¿liwym problemem.

Jednym z objawów okresu premenopauzalnego s¹ obfite i nieregularne
krwawienia miesi¹czkowe. Regularne miesi¹czki wymagaj¹ œcis³ej równo-
wagi hormonalnej estrogenów i progesteronu – hormonów wywo³uj¹cych
owulacjê. W tym okresie ¿ycia poziomy hormonów ulegaj¹ wahaniom
i zak³ócaj¹ jajeczkowanie. Jeœli nie dojdzie do owulacji, jajniki nadal wy-
dzielaj¹ estrogeny, powoduj¹c zgrubienie œluzówki macicy. Czêsto bywa
to przyczyn¹ obfitych krwawieñ menstruacyjnych, dodatkowych krwawieñ
miêdzy miesi¹czkami oraz plamieñ.

Krwotoczne miesi¹czki miewaj¹ równie¿ inne przyczyny, które mog¹
dotyczyæ nosicielek hemofilii równie czêsto, jak innych kobiet, dlatego
w celu wykluczenia pewnych schorzeñ (np. miêœniaków macicy) nale¿y
przeprowadziæ dok³adne badania ginekologiczne.

Mo¿liwoœci leczenia

Przed rozpoczêciem leczenia nale¿y zawsze ustaliæ przyczynê krwotocz-
nych miesi¹czek. Je¿eli krwawienia s¹ spowodowane brakiem owulacji,
terapia hormonalna zazwyczaj rozwi¹zuje problem. Jednak gdy kobieta
ju¿ stosuje terapiê hormonaln¹, mo¿e byæ konieczne zastosowanie in-
nych metod leczenia, które wymieniono w rozdziale 7. Leczenie nosi-
cielek hemofilii.

Odk¹d nosicielki maj¹ mo¿liwoœæ skutecznego leczenia krwawieñ, w tym
równie¿ krwotocznych miesi¹czek, wiêcej kobiet mo¿e unikn¹æ operacji
ginekologicznych. Nosicielki mog¹ wymagaæ innych form leczenia, ale
niekoniecznie musz¹ byæ poddawane powa¿nym zabiegom chirurgicz-
nym. Jeœli jednak bêd¹ zmuszone wybraæ tak¹ opcjê, musz¹ œciœle
wspó³pracowaæ z ginekologiem i hematologiem, którzy tak zaplanuj¹
zabieg, aby unikn¹æ ewentualnego krwotoku w okresie pooperacyjnym.
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R O Z D Z I A £
Leczenie nosicielek hemofilii

W rozdziale tym omówiono:

� koncepcjê wielodyscyplinarnych poradni dla chorych na skazy
krwotoczne,

� mo¿liwoœci leczenia objawów krwotocznych u kobiet przy po-
mocy leków i zabiegów chirurgicznych.

7
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7 PORADNIE
DLA CHORYCH NA SKAZY KRWOTOCZNE

Poza funkcjonuj¹cymi od wielu lat dwoma oœrodkami referencyjnymi
w Warszawie (patrz str. 103) w nied³ugim czasie maj¹ powstaæ w Polsce
specjalistyczne poradnie dla chorych na skazy krwotoczne i zakrzepicê,
które obejm¹ swoj¹ opiek¹ równie¿ kobiety z wrodzonymi skazami krwo-
tocznymi, w tym nosicielki hemofilii. Ju¿ teraz nosicielki mog¹ znaleŸæ
fachow¹ pomoc w oœrodkach, które od wielu lat zajmuj¹ siê leczeniem
hemofilii i innych skaz krwotocznych (patrz str. 103–108).

Funkcjonuj¹ce od dawna w krajach zachodnich (np. w Kanadzie) wielodyscy-
plinarne oœrodki leczenia hemofilii zaczynaj¹ natomiast dostrzegaæ potrzebê
tworzenia osobnych zespo³ów specjalistów i osobnych poradni, zajmuj¹cych
siê wy³¹cznie opiek¹ nad kobietami z wrodzonymi skazami krwotocznymi.

Zadania

Oœrodki zajmuj¹ce siê kobietami chorymi na skazy krwotoczne powinny
stawiaæ sobie za cel:

� poprawê jakoœci ¿ycia kobiet ze skazami krwotocznymi,
� umo¿liwienie wspó³pracy lekarzy i innych specjalistów, którzy zajmuj¹

siê leczeniem tych kobiet,
� prowadzenie badañ naukowych, których celem jest poprawa opieki

i leczenia kobiet ze skazami krwotocznymi,
� edukowanie lekarzy, pacjentów i opinii publicznej.

Szczególne zadania takich oœrodków to:

� zapewnienie odpowiednich badañ laboratoryjnych i diagnostycznych
z dziedziny hematologii i ginekologii, umo¿liwiaj¹cych postawienie
dok³adnego rozpoznania,

� odpowiednie leczenie krwawieñ i kontrola wyników leczenia,
� unikanie niepotrzebnych zabiegów chirurgicznych,
� unikanie niepotrzebnego stosowania produktów krwiopochodnych,
� optymalne przygotowanie pacjentki do znieczulenia, operacji, ci¹¿y,

porodu i po³ogu,
� zapewnienie poradnictwa i wsparcia.
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7Cz³onkowie zespo³u

G³ównymi cz³onkami zespo³u opiekuj¹cego siê kobietami chorymi na
skazy krwotoczne s¹:

� hematolog

� ginekolog-po³o¿nik

� pielêgniarka

Bezwzglêdnie konieczny jest dostêp do odpowiednich badañ diagnostycz-
nych. Diagnoœci laboratoryjni wspó³pracuj¹ œciœle z lekarzami zajmuj¹cymi
siê zaburzeniami krzepniêcia, poniewa¿ niektóre testy s¹ bardzo czu³e
i musz¹ byæ wykonane z najwy¿sz¹ precyzj¹.

Do zadañ zespo³u nale¿y sta³a opieka nad pacjentk¹, planowanie terapii
oraz wspó³praca z lekarzem rodzinnym. Lekarze powinni kierowaæ wszyst-
kie nosicielki hemofilii do specjalistycznych poradni zajmuj¹cych siê lecze-
niem chorych na hemofiliê i inne skazy krwotoczne. Wiele nosicielek
bêdzie wymagaæ tylko jednej wizyty kontrolnej w takiej poradni, oczywiœcie
poza opiek¹ w czasie ci¹¿y i porodu.

Nie wszystkie kobiety ze skazami krwotocznymi musz¹ pozostawaæ pod
sta³¹ opiek¹ zarówno ginekologa, jak i hematologa. W zale¿noœci od
indywidualnych potrzeb mog¹ wymagaæ czêstszych konsultacji tylko
u jednego z tych specjalistów. Do innych lekarzy, takich jak ortopeda,
laryngolog czy stomatolog, mo¿na uzyskaæ skierowanie od hematologa,
który zaproponuje odpowiednie konsultacje, je¿eli zajdzie taka potrzeba.

Przed wykonaniem badañ uk³adu krzepniêcia, nosicielki uskar¿aj¹ce siê
na krwotoczne miesi¹czki powinny zostaæ poddane dok³adnemu bada-
niu, które obejmuje wywiad chorobowy, wywiad rodzinny i badanie gine-
kologiczne (nie zawsze konieczne u nastolatek). Wprowadzenie systemu
graficznego zapisu krwawienia menstruacyjnego umo¿liwi³o lepsz¹ oce-
nê nasilenia krwawieñ (patrz rozdzia³ 4. Nosicielki hemofilii z objawami
skazy krwotocznej). Tak¹ tabelê nosicielka wype³nia samodzielnie w do-
mu. W niektórych krajach tabelkê wraz z ankiet¹ dotycz¹c¹ chorób
dodatkowych oraz schorzeñ w rodzinie wysy³a siê pacjentce poczt¹,
jeszcze przed pierwsz¹ wizyt¹ u ginekologa.
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Jako matka nauczy³am siê rozpoznawaæ krwawienia u syna, zabrak³o mi jednak

wiedzy, ¿eby swoje obfite krwawienia skojarzyæ z nosicielstwem.

75

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

nosicielki_II
28 marca 2017 16:38:36

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



7
Pracownicy oœrodków leczenia hemofilii s¹ coraz bardziej œwiadomi
mo¿liwych problemów krwotocznych u nosicielek hemofilii, jednak nadal
zdarza siê, ¿e zwi¹zek ten nie zostanie rozpoznany i kobiety nie s¹ pra-
wid³owo leczone.

LECZENIE NOSICIELEK HEMOFILII

Terapia hormonalna

Doustne œrodki antykoncepcyjne podnosz¹ poziom czynnika VIII i czyn-
nika von Willebranda w krwi. U wielu nosicielek hemofilii A cierpi¹cych
z powodu krwotocznych miesi¹czek ju¿ sama terapia hormonalna bardzo
skutecznie zmniejsza krwawienia.

Doustne œrodki antykoncepcyjne nie wp³ywaj¹ na poziom IX u nosicielek
hemofilii B, jednak mog¹ one pomóc równie¿ tym kobietom w uregu-
lowaniu miesi¹czek i zmniejszeniu up³ywu krwi.

W sytuacji, gdy doustne œrodki antykoncepcyjne nie mog¹ byæ stoso-
wane lub s¹ Ÿle znoszone przez kobiety, lekarz mo¿e zaleciæ inny rodzaj
terapii hormonalnej, np. leczenie progesteronem. Skutecznoœæ tych me-
tod jest wynikiem zmniejszenia gruboœci wyœció³ki macicy, dziêki czemu
staje siê ona mniej podatna na nadmierne krwawienia. Tego rodzaju
leczenia nie mo¿na jednak stosowaæ przez d³u¿szy czas.

Od niedawna dostêpna jest inna metoda stosowana w sytuacji, gdy ko-
nieczne jest d³ugotrwa³e podawanie zwi¹zków podobnych do progeste-
ronu. Jest ni¹ wk³adka wewn¹trzmaciczna o nazwie Mirena. Uwalnia ona
20 mikrogramów lewonorgestrelu dziennie, co skutecznie hamuje rozrost
œluzówki macicy, znacznie zmniejsza krwawienie menstruacyjne, eliminu-
je skrzepy z krwi miesi¹czkowej i ból podczas miesi¹czek. Urz¹dzenie to
zosta³o przetestowane u kobiet z powa¿nymi krwotokami miesi¹czkowymi,
czekaj¹cych na zabieg usuniêcia macicy. Za³o¿enie Mireny zmniejszy³o
utratê krwi podczas miesi¹czki a¿ o 74–97%, i spowodowa³o, ¿e 64–82%
kobiet zrezygnowa³o z operacji. Kobiety zwykle chêtnie akceptuj¹ leczenie
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Moje obawy, ¿e drobne kontuzje sportowe mog¹ byæ zwi¹zane z hemofili¹, zosta³y

rozwiane.
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7polegaj¹ce na za³o¿eniu wk³adki wewn¹trzmacicznej, jednak podobnie,
jak w przypadku ka¿dej terapii, mog¹ wyst¹piæ pewne efekty uboczne.

Desmopresyna

Desmopresyna jest lekiem syntetycznym (nie jest produktem wytwa-
rzanym z krwi) podobnym do naturalnego hormonu – wazopresyny.
Desmopresynê czêsto okreœla siê skrótem DDAVP, który pochodzi od jej
nazwy chemicznej. Dzia³a ona poprzez uwalnianie czynnika von Wille-
branda zmagazynowanego w wyœció³ce naczyñ krwionoœnych. Poziom
czynnika von Willebranda w krwi oraz poziom czynnika VIII, który jest
przez niego transportowany, roœnie.

Desmopresyna jest bardzo skuteczn¹ metod¹ leczenia nosicielek he-
mofilii A. Mo¿na j¹ przyjmowaæ na trzy ró¿ne sposoby:

� Mo¿e byæ podawana do¿ylnie w kroplówce. W Polsce jest obecnie
dostêpny jeden preparat do¿ylny desmopresyny: Minirin.

� Mo¿e byæ wstrzykniêta podskórnie. Produkt nazywa siê Octostim
(niedostêpny w Polsce).

� Mo¿e byæ przyjmowana w postaci aerozolu do nosa. Ta postaæ desmo-
presyny nazywa siê Octostim lub Stimate (dostêpna w Polsce od
2014 roku).

Desmopresyna dzia³a poprzez uwolnienie czynników krzepniêcia zma-
gazynowanych w organizmie, dlatego nie mo¿na stosowaæ jej zbyt d³ugo.
Po kilku podaniach leku w krótkim odstêpie czasu (np. przez kilka kolej-
nych dni) zapasy organizmu wyczerpuj¹ siê i nale¿y zrobiæ przerwê, aby
umo¿liwiæ ich odbudowê. Przy wiêkszych operacjach sama desmopre-
syna mo¿e nie wystarczyæ do opanowania krwawienia. W takim przy-
padku pacjentka mo¿e wymagaæ podania koncentratu czynnika VIII.

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

Desmopresyna mo¿e czasem wywo³aæ ³agodne skutki uboczne, takie jak:

� zaczerwienienie twarzy,
� ³agodny ból g³owy,
� nudnoœci i bóle brzucha.

Desmopresyna dzia³a przeciwmoczopêdnie, co oznacza, ¿e mo¿e powo-
dowaæ zatrzymywanie wody i obni¿anie poziomu soli w organizmie.
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7 Dlatego te¿ lekarze zalecaj¹, aby w dniu podania desmopresyny pacjenci
pili tylko tyle p³ynów, ile jest konieczne do zaspokojenia pragnienia. Nale-
¿y te¿ unikaæ podawania wielu dawek desmopresyny w krótkim czasie.

Jeœli po podaniu desmopresyny pojawi siê silny ból g³owy lub zatrzy-
manie oddawania moczu na d³u¿ej ni¿ 24 godziny, trzeba udaæ siê do
oœrodka leczenia hemofilii lub na szpitaln¹ izbê przyjêæ.

Lek antyfibrynolityczny (Exacyl)

Exacyl, czyli kwas traneksamowy, pomaga utrzymaæ (stabilizuje) skrzep
w miejscu, w którym siê uformowa³. Dzia³a poprzez zahamowanie aktyw-
noœci enzymu zwanego plazmin¹, który rozpuszcza skrzepy krwi.

Exacyl nie wp³ywa na sam proces powstawania skrzepu. Oznacza to, ¿e
nie zastêpuje desmopresyny ani koncentratów czynnika, choæ w nie-
których sytuacjach skutecznie hamuje krwawienie i sprawia, ¿e zasto-
sowanie desmopresyny lub czynnika krzepniêcia staje siê niepotrzebne.
Mo¿e byæ u¿ywany w przypadku krwawieñ z b³on œluzowych, takich jak:

� wnêtrze jamy ustnej,
� œluzówka nosa,
� œluzówka jelit,
� œluzówka macicy.

Exacyl okaza³ siê bardzo u¿yteczny 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 przed³u¿aj¹cymi siê krwawieniami mie-

si¹czkowymi.

W przypadku krwotocznych miesi¹czek Exacyl nale¿y przyjmowaæ od
pierwszego dnia krwawienia, zwykle przez 5 kolejnych dni. Lek ma
postaæ tabletek. Czasem lekarz zaleca stosowanie go jednoczeœnie
z desmopresyn¹.

Exacyl mo¿e niekiedy powodowaæ ³agodne skutki uboczne, takie jak:

� nudnoœci,
� sennoœæ,
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7� zawroty g³owy,

� biegunka,

� bóle brzucha.

Te ³agodne skutki uboczne mijaj¹ po odstawieniu leku lub zmniejszeniu
przez lekarza jego dawki.

Koncentraty czynników krzepniêcia

W razie potrzeby nosicielki hemofilii A i B mog¹ korzystaæ z bezpiecznych
i skutecznych koncentratów czynnika krzepniêcia.

Koncentraty czynnika mo¿na stosowaæ:

� gdy desmopresyna, terapia hormonalna i leki antyfibrynolityczne nie
s¹ skuteczne,

� przy operacji,

� po powa¿nym urazie (np. wypadku).

Rekombinowane koncentraty czynnika VIII i IX s¹ produktami wytwo-
rzonymi metodami in¿ynierii genetycznej (syntetycznymi). Oznacza to,
¿e nie pochodz¹ z ludzkiego osocza i nie przenosz¹ wirusów. Koncen-
traty te daj¹ mo¿liwoœæ bezpiecznego leczenia chorych na hemofiliê A i B,
w tym równie¿ nosicielek hemofilii.

W Polsce koncentraty rekombinowane nie s¹ jeszcze dostêpne poza
leczeniem niewielkiej grupy najm³odszych dzieci, które nie by³y wczeœ-
niej leczone preparatami osoczopochodnymi. Leczenie hemofilii A i B
nadal opiera siê g³ównie na preparatach produkowanych z osocza (stan
na rok 2017).

Koncentraty czynnika krzepniêcia s¹ wstrzykiwane do¿ylnie. Mog¹ byæ
podawane w poradni, gabinecie lekarskim lub izbie przyjêæ. Wiele osób
z ciê¿kimi skazami krwotocznymi uczy siê samodzielnie wstrzykiwaæ je
w domu.
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7 CHIRURGICZNE METODY
LECZENIA KRWOTOCZNYCH MIESI¥CZEK

U niektórych kobiet wszystkie opisane powy¿ej metody mog¹ okazaæ siê
nieskuteczne i nie uda siê u nich opanowaæ ciê¿kich, przed³u¿aj¹cych siê
krwawieñ menstruacyjnych. Dla tych kobiet dostêpne s¹ metody chirur-
giczne. Operacja jednak jest powa¿nym krokiem. Przed podjêciem decyzji
kobiety powinny rozwa¿yæ wszystkie inne mo¿liwoœci. Poni¿ej opisano
niektóre metody chirurgicznego leczenia krwotocznych miesi¹czek.

Usuniêcie œluzówki macicy (ablacja endometrium)

Celem tej operacji jest zniszczenie wyœció³ki macicy. To w³aœnie œlu-
zówka macicy krwawi tak silnie podczas miesi¹czki. Zabieg wykonywany
jest przez pochwê, wiêc nie jest konieczne rozcinanie skóry brzucha.
Wyœció³ka macicy jest w trakcie zabiegu wypalana. Dwa miesi¹ce przed
zabiegiem stosuje siê terapiê hormonaln¹ w celu zahamowania rozrostu
œluzówki. Po tej operacji kobieta nie mo¿e mieæ dzieci.

Jest to zabieg doœæ nowy, ale jego skutecznoœæ jest zachêcaj¹ca. U 50%
kobiet krwawienia miesi¹czkowe ca³kowicie zanikaj¹, a u kolejnych 35%
ulegaj¹ znacznemu zmniejszeniu.

Zalety Wady

� Operacja nie wymaga ciêcia
chirurgicznego, ryzyko krwo-
toku jest wiêc znacznie
mniejsze ni¿ w przypadku
histerektomii.

� Zabieg mo¿na wykonaæ
w gabinecie lekarskim,
w zwi¹zku z tym kobieta nie
musi zostawaæ w szpitalu.

� Powrót do zdrowia trwa o wie-
le krócej ni¿ po histerektomii.

� WskaŸniki powodzeñ zabiegu
s¹ obiecuj¹ce.

� W przeciwieñstwie do leczenia
farmakologicznego kobieta nie
mo¿e mieæ wiêcej dzieci.

� Zabieg mo¿e wymagaæ
powtórzenia.

� U oko³o 10% kobiet zabieg nie
zmniejsza krwawienia.

� Mog¹ wyst¹piæ rzadkie
powik³ania.
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7Histerektomia (usuniêcie macicy)

Celem operacji jest usuniêcie macicy, w wyniku czego krwawienia miesi¹cz-
kowe ustaj¹ na zawsze. Czasami usuwa siê równie¿ jajniki i jajowody.

Operacja ta bywa zalecana kobietom z krwotocznymi miesi¹czkami na-
wet w przypadku, gdy nie wykonano jeszcze badañ w kierunku skazy
krwotocznej. Oznacza to, ¿e niektóre kobiety niepotrzebnie trac¹ mo¿li-
woœæ posiadania dzieci, podczas gdy ich krwawienia mog³yby byæ sku-
tecznie leczone.

Zalety Wady

� Histerektomia na zawsze
usuwa krwawienia
miesi¹czkowe.

� Mo¿e to byæ jedyna opcja
dla kobiet, u których inne
metody leczenia oraz
ablacja endometrium oka-
za³y siê nieskuteczne.

� W przeciwieñstwie do leczenia
farmakologicznego kobieta nie
mo¿e mieæ wiêcej dzieci.

� Histerektomia jest powa¿n¹ operacj¹.
Kobiety ze skazami krwotocznymi s¹
nara¿one na zwiêkszone ryzyko
krwotoku podczas operacji i po niej.

� Powrót do zdrowia trwa o wiele
d³u¿ej ni¿ po zabiegu ablacji.

� Operacja wymaga pobytu w szpitalu.

Laparoskopowe usuniêcie endometriozy

Celem tej operacji jest usuniêcie œluzówki macicy, która u niektórych kobiet
lokalizuje siê równie¿ poza jam¹ macicy (tzw. endometriozy). Tkanka ta
krwawi podczas miesi¹czki, co bywa przyczyn¹ bólu miednicy i pod-
brzusza. Chirurg robi ma³e naciêcia na skórze brzucha i wprowadza przez
nie malutk¹ kamerê oraz narzêdzia niezbêdne do wyciêcia endometriozy.

Zalety Wady

� Zabieg mo¿e zmniejszyæ
ból i krwawienie u kobiety,
która nie reaguje na
terapiê hormonaln¹ i inne
metody leczenia.

� Chocia¿ nie jest to powa¿na ope-
racja, kobieta ze skaz¹ krwotoczn¹
potrzebuje odpowiedniego
przygotowania, w tym niekiedy
podania koncentratu czynnika.
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7 Usuniêcie jajników

Celem tej operacji jest powstrzymanie krwawieñ z jajników. Takie krwa-
wienia mog¹ wystêpowaæ nawet wtedy, gdy:

� kobieta stosuje terapiê hormonaln¹ w celu zmniejszenia krwotocznych
miesi¹czek,

� wykonano zabieg ablacji endometrium,
� wykonano zabieg czêœciowego usuniêcia macicy.

Zalety Wady

� Zabieg mo¿e zmniejszyæ
krwawienie i ból.

� Wyciêcie jajników jest powa¿-
n¹ operacj¹.

� Jeœli usuniête zostan¹ oba jaj-
niki, kobieta nie mo¿e mieæ
wiêcej dzieci.

� Jeœli usuniête zostan¹ oba jaj-
niki, kobieta musi stosowaæ
leczenie hormonalne a¿ do
okresu menopauzy.

Wy³y¿eczkowanie jamy macicy

Celem tego zabiegu jest zeskrobanie wyœció³ki macicy i oczyszczenie
jamy macicy. Mo¿e on byæ potrzebny w celu odpowiedniego zdiagnozo-
wania pewnych schorzeñ lub po poronieniu, jednak nie jest to skuteczny
sposób leczenia krwawieñ u kobiet cierpi¹cych na krwotoczne mie-
si¹czki. Mo¿e wrêcz siê zdarzyæ, ¿e podczas ³y¿eczkowania macicy
dojdzie do zniszczenia skrzepów i czopów p³ytkowych, przez co krwa-
wienie ulegnie nasileniu.
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R O Z D Z I A £
Jakoœæ ¿ycia nosicielek

W rozdziale omówiono niektóre kwestie jakoœci ¿ycia, które mog¹
dotyczyæ nosicielek:

� wp³yw nosicielstwa na m³ode dziewczêta,
� mo¿liwoœæ utraty wiary w lekarzy i medycynê,
� wp³yw na karierê zawodow¹ nosicielek,
� wp³yw na seksualnoœæ i ¿ycie rodzinne,
� æwiczenia i sprawnoœæ fizyczna,
� posiadanie dziecka chorego na hemofiliê.

Rozdzia³ koñczy siê sugestiami na temat tego, gdzie mo¿na zna-
leŸæ pomoc i wsparcie.

8
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8 Tekst opracowano w oparciu o doœwiadczenia nosicielek, które przez
du¿¹ czêœæ swojego ¿ycia nie by³y w³aœciwie zdiagnozowane i leczone.
Odpowiednie leczenie sprawia, ¿e nosicielka mo¿e uzyskaæ wp³yw na
w³asne zdrowie, pozbyæ siê wielu przykrych dolegliwoœci lub je znacznie
zmniejszyæ, co w konsekwencji poprawi jakoœæ jej ¿ycia.

WP£YW NOSICIELSTWA
NA M£ODE DZIEWCZÊTA

U znacznej czêœci nastolatek, u których pojawiaj¹ siê nadmierne krwa-
wienia, rozpoznaje siê w konsekwencji skazê krwotoczn¹. Szczególnym
problemem dla tych dziewcz¹t bywaj¹ nadmierne krwawienia menstru-
acyjne, które pojawiaj¹ siê ju¿ na pocz¹tku okresu miesi¹czkowania.
Pierwsze miesi¹czki wywo³uje dzia³anie licznych hormonów (tzw. burza
hormonalna). M³odym dziewczêtom nie jest ³atwo rozmawiaæ o higienie
intymnej, wiêc lekarze i pielêgniarki powinni podchodziæ do ich prob-
lemów w sposób bardzo delikatny.

W czasie miesi¹czki m³oda dziewczyna mo¿e nie byæ w stanie wyjœæ na
d³u¿ej z domu z powodu bólu, silnego krwawienia i strachu przed popla-
mieniem ubrania. Bywa zmuszona opuszczaæ zajêcia szkolne, spotkania
rodzinne i towarzyskie, zmieniaæ plany. Nastolatka mo¿e krêpowaæ siê,
t³umacz¹c przyjacio³om, dlaczego musi co miesi¹c zostawaæ w domu, albo
dlaczego nie mo¿e w danym dniu u kogoœ przenocowaæ. Szczególnie
trudno bêdzie jej powiedzieæ nauczycielowi, który jest mê¿czyzn¹, dlacze-
go musi wyjœæ z klasy na d³u¿ej w trakcie lekcji. Okres dojrzewania jest
naturalnie kojarzony ze stanami niepokoju, a u m³odych dziewcz¹t prob-
lemy, których doœwiadczaj¹ w zwi¹zku ze skaz¹ krwotoczn¹, mog¹ zwiêk-
szaæ stres. W³asny wizerunek i pewnoœæ siebie m³odej dziewczyny mog¹
znacznie ucierpieæ, jeœli odczuwa ona wstyd i zak³opotanie w zwi¹zku
z krwawieniami miesi¹czkowymi. Trzeba j¹ przekonaæ, ¿e przez swoje
problemy nie jest gorsza od innych rówieœniczek. Krwawienia stanowi¹ tylko
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Zawsze obawia³am siê plam krwi na ubraniu, nosi³am ciemne spodnie i spódnice.

I nadal tak robiê!
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8ma³¹ czêœæ jej ¿ycia. W celu opanowania obfitych krwawieñ miesiêcznych
czêsto stosuje siê doustne œrodki antykoncepcyjne. Dla nastolatek le-
czenie to poci¹ga za sob¹ konsekwencje psychologiczne i spo³eczne. Aby
upewniæ siê, ¿e pacjentka bêdzie przestrzegaæ zaleceñ, lekarz musi roz-
wiaæ obawy rodziców i samej nastolatki dotycz¹ce przyjmowania pigu³ek
antykoncepcyjnych. Wiele dziewcz¹t martwi siê na przyk³ad o przysz³¹
p³odnoœæ. Nale¿y przy tym podejœæ z szacunkiem do przekonañ kultu-
rowych, religijnych i etnicznych.

Bez odpowiedniego leczenia m³ode dziewczêta mog¹ nie radziæ sobie
z bólem i dyskomfortem podczas miesi¹czki. Nierzadko wiêkszoœæ dnia
musz¹ spêdzaæ w ³ó¿ku. Niektóre mog¹ nawet uzale¿niæ siê od œrodków
przeciwbólowych. Z powodu opuszczania du¿ej iloœci zajêæ w szkole
miewaj¹ trudnoœci z nadrobieniem zaleg³oœci, a to mo¿e ograniczyæ ich
dalsze mo¿liwoœci wyboru pracy zawodowej. Pomocne mo¿e okazaæ siê
pobranie z oœrodka leczenia skaz krwotocznych odpowiedniego za-
œwiadczenia do szko³y z wyjaœnieniem stanu zdrowia i specyficznych
potrzeb nosicielki.

Anemia mo¿e spowodowaæ zaburzenie w³asnego wizerunku i ograniczyæ
aktywnoœæ fizyczn¹ oraz kontakty towarzyskie. Sta³e za¿ywanie leków na
niedokrwistoœæ mo¿e wywo³aæ inne problemy zdrowotne.

Nastolatki s¹ bardzo wra¿liwe na punkcie w³asnego wizerunku i prze-
chodz¹ gwa³towne zmiany stanów emocjonalnych. Trzeba pogodziæ siê
z ich gwa³townymi reakcjami, równie¿ z tym, ¿e czasem wypieraj¹ cho-
robê ze œwiadomoœci, i stale je wspieraæ. Jeœli nosicielka ma niski
poziom czynnika, powinna rozumieæ, jakie powik³ania krwotoczne mo¿e
to powodowaæ.

Leczenie zapobiegawcze zwykle pomaga zmniejszyæ lub wyeliminowaæ
wp³yw krwawieñ miesiêcznych na jakoœæ ¿ycia m³odej nosicielki. Wczes-
na diagnoza i leczenie mo¿e daæ jej poczucie panowania nad w³asnym
zdrowiem i pozwoliæ na pe³n¹ realizacjê planów.
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Nauczyciele nie rozumiej¹, dlaczego muszê wychodziæ w czasie lekcji; nie pozwalaj¹

mi na to, wiêc w czasie miesi¹czki po prostu zostajê w domu.
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8 UTRATA ZAUFANIA

Zdarza siê, ¿e m³oda dziewczyna zaczyna mieæ problemy krwotoczne
(w tym krwotoczne miesi¹czki) nawet w wieku 9 lat, podczas gdy œredni
wiek rozpoznania nosicielstwa wynosi 25 lat. Do tego czasu dziewczêta te
borykaj¹ siê z konsekwencjami niezdiagnozowanych i nieleczonych krwa-
wieñ. Ich objawy krwotoczne czêsto bywaj¹ ignorowane lub lekcewa¿one.
Nie wykonuje siê u nich badañ w kierunku skazy krwotocznej nawet
wówczas, gdy wiadomo o obecnoœci hemofilii w rodzinie. Czasem kobiety
opowiadaj¹ lekarzom o objawach krwotocznych, które w przesz³oœci by³y
lekcewa¿one i kwitowane stwierdzeniem, ¿e s¹ „wymyœlone”.

Nierozpoznanie przez lekarzy nosicielstwa mo¿e poci¹gaæ za sob¹ pew-
n¹ nieufnoœæ w stosunku do s³u¿by zdrowia. Kobieta mo¿e czuæ z³oœæ
i obwiniaæ lekarzy za swoje problemy. Mo¿e odczuwaæ bezsilnoœæ i mieæ
wra¿enie, ¿e nikt nie mo¿e jej pomóc. Obawia siê, ¿e nie bêdzie odpo-
wiednio leczona, gdy zajdzie taka potrzeba. Z czasem ta bezsilnoœæ
mo¿e przerodziæ siê w depresjê.

WP£YW NA KARIERÊ ZAWODOW¥

Wp³yw na stan zdrowia

Nosicielstwo hemofilii A lub B z obecnoœci¹ objawów krwotocznych i mo¿e
mieæ wp³yw na wybór kariery zawodowej. Krwotoczne miesi¹czki wy-
stêpuj¹ u 57% nosicielek i tylko u 10% wszystkich kobiet. Jeœli krwawienia
s¹ zbyt silne, kobieta mo¿e byæ zmuszona do kilkudniowej nieobecnoœci
w pracy ka¿dego miesi¹ca. Mo¿e okazaæ siê niezbêdne poinformowanie
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Lekarz zapyta³: „Jest pani pewna, ¿e to nie jest problem psychologiczny?” Ból, os³abienie

i wyczerpanie czu³am od lat. Kilka lat póŸniej rozpoznano u mnie skazê krwotoczn¹.

Moim ¿yciem rz¹dzi³y niezwykle obfite miesi¹czki. Chodzi³am od lekarza do lekarza.

Po operacji mia³am bolesne krwiaki, ale powiedziano mi, ¿e to normalne. A¿ do

ukoñczenia przeze mnie 40 roku ¿ycia, ¿aden z lekarzy nie przeprowadzi³ badañ.
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8pracodawcy o tej dolegliwoœci i u³o¿enie elastycznego grafiku godzin
pracy, który pozwoli wykorzystaæ czas wolny, jeœli zajdzie taka potrzeba.
Podjêcie pracy wymagaj¹cej wysi³ku fizycznego jest mo¿liwe, ale mo¿e
byæ powa¿nym wyzwaniem dla tych kobiet, które cierpi¹ na anemiê.
Niektóre drogi kariery zawodowej musz¹ niekiedy zostaæ skreœlone.

Posiadanie dziecka chorego na hemofiliê

Posiadanie chorego na hemofiliê dziecka mo¿e sk³oniæ matkê do wybrania
takiego zawodu, który daje pewn¹ swobodê. Czêste nieobecnoœci w pracy
mog¹ sprawiæ, ¿e kobieta bêdzie obawiaæ siê, czy zdo³a zachowaæ pracê.
Kobieta mo¿e byæ nieoczekiwanie zmuszona zabraæ syna do szpitala lub
niezw³ocznie przyjechaæ i podaæ mu czynnik krzepniêcia. Mo¿e zdarzyæ
siê, ¿e syn nie bêdzie móg³ rano iœæ do szko³y czy przedszkola i jedno
z rodziców bêdzie musia³o pozostaæ w domu lub zorganizowaæ mu opiekê.

Z uwagi na poczucie winy i odpowiedzialnoœci za wydanie na œwiat dziecka
chorego na hemofiliê, kobieta mo¿e myœleæ, ¿e to ona powinna zostaæ w do-
mu i zapewniæ mu opiekê. Niekiedy nabiera przekonania, ¿e nikt inny, nawet
ojciec dziecka, nie mo¿e zaj¹c siê synem tak dobrze, jak ona. Mo¿e obawiaæ
siê o bezpieczeñstwo syna, pozostawionego pod opiek¹ innych i z tego po-
wodu zrezygnowaæ z pracy zawodowej. Pozostanie w domu z powodu stra-
chu lub poczucia winy nie jest w³aœciw¹ decyzj¹ ani dla matki, ani dla dziecka.

SEKSUALNOŒÆ

Pacjentki rzadko rozmawiaj¹ z pracownikami s³u¿by zdrowia o zagadnie-
niach zwi¹zanych z seksualnoœci¹. Zale¿y to w du¿ej mierze od podejœcia
lekarza do pacjentki i stworzenia odpowiednich warunków do rozmowy.

M³oda kobieta, cierpi¹ca od samego pocz¹tku okresu dojrzewania z po-
wodu obfitych miesi¹czek, mo¿e czuæ siê za¿enowana i zawstydzona,
rozmawiaj¹c na ten temat.
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Czu³am zazdroœæ, ¿e moja siostra nie musi zmagaæ siê z hemofili¹ dziecka ani ze

swoimi w³asnymi dolegliwoœciami.
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8 Doœwiadczenia te mog¹ zawa¿yæ na rozwoju seksualnoœci m³odej ko-
biety, poniewa¿ kwestie intymne mog¹ zacz¹æ kojarzyæ siê jej z uczuciem
zawstydzenia i za¿enowania.

Obfite lub czêste miesi¹czki, bolesne owulacje, jak równie¿ plamienie lub
krwawienie w czasie wspó³¿ycia mo¿e pozbawiæ kobietê radoœci z udane-
go ¿ycia seksualnego. Zmêczenie spowodowane anemi¹ mo¿e zmniej-
szaæ zainteresowanie aktywnoœci¹ seksualn¹. Partner mo¿e obawiaæ siê
skrzywdziæ kobietê, która jest nosicielk¹. Mo¿e to prowadziæ do unikania
wspó³¿ycia i innych aktywnoœci seksualnych.

W ka¿dym zwi¹zku kluczowe znaczenie ma otwartoœæ i szczeroœæ, które
umo¿liwiaj¹ rozwi¹zywanie problemów zanim stan¹ siê powa¿ne. Seksual-
noœæ jest wa¿n¹ czêœci¹ ¿ycia, zwi¹zan¹ z odczuwaniem i wyra¿aniem
w³asnej kobiecoœci, i ma bezpoœrednie prze³o¿enie na doœwiadczanie po-
czucia bliskoœci z partnerem. W przypadku problemów w tej sferze ¿ycia
pomocy mo¿na szukaæ w wielu miejscach: u lekarza rodzinnego, w oœrodku
leczenia hemofilii czy lokalnym oœrodku zdrowia. Mo¿na korzystaæ równie¿
z pomocy poradni dla ma³¿eñstw, w których mo¿na poznaæ proste, u³at-
wiaj¹ce wspólne po¿ycie rozwi¹zania.

WP£YW NA ¯YCIE RODZINNE

Ró¿ne podejœcia do rodzicielstwa mog¹ niekorzystnie wp³ywaæ na re-
lacje w ma³¿eñstwie. Problemy te jeszcze bardziej narastaj¹ z chwil¹
urodzenia siê przewlekle chorego dziecka. G³êboko zakorzenione po-
czucie winy i odpowiedzialnoœci mog¹ sprawiæ, ¿e matka dziecka cho-
rego na hemofiliê bêdzie zbyt pob³a¿liwa lub nadopiekuñcza. Mo¿e ona
przejmowaæ wy³¹czn¹ odpowiedzialnoœæ za leczenie syna. Jej partner
mo¿e poczuæ siê wykluczony ze zwi¹zku.

88
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Oprócz poczucia winy w zwi¹zku z przekazaniem hemofilii synowi, czu³am siê winna

z powodu opuszczania dni w pracy. Stara³am siê to jakoœ zrekompensowaæ, usi³owa-

³am byæ „superkobiet¹”, która z wszystkim da sobie radê. Czu³am siê winna, ¿e mój

m¹¿ przeze mnie zetkn¹³ siê z hemofili¹, chocia¿ NIGDY nie wspomina³ o tym i nie

zrobi³ niczego, ¿ebym tak siê czu³a. Po 3 latach obwiniania siê i bycia „superkobiet¹”

wypali³am siê. Nie by³am w stanie pracowaæ przez ostatnie 5 miesiêcy.
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8Zwi¹zki ma³¿eñskie mog¹ prze¿ywaæ trudnoœci z wielu powodów. Kobieta,
która doœwiadcza problemów ginekologicznych, mo¿e podczas miesi¹czki
byæ przygnêbiona, z³a, poirytowana i zmêczona, przenosz¹c te uczucia na
partnera. Partner mo¿e odbieraæ jej zachowanie bardzo osobiœcie i reago-
waæ negatywnie albo wycofywaæ siê w celu unikniêcia konfliktu. Ka¿da
z tych reakcji prowadzi do os³abienia wiêzi miêdzy partnerami.

Zmêczenie zwi¹zane z anemi¹ mo¿e powodowaæ, ¿e kobieta nie bêdzie
mog³a podo³aæ obowi¹zkom rodzicielskim, domowym czy partnerskim,
przez co partner mo¿e odczuwaæ presjê, aby przej¹æ na siebie wiêcej
obowi¹zków. Jeœli problem ten nie zostanie przedyskutowany, partner
mo¿e czuæ siê rozgoryczony.

Koniecznoœæ starania siê o wolne dni w pracy, aby sprostaæ potrzebom
opieki nad synem, mo¿e prowadziæ do nieporozumieñ zwi¹zanych z tym,
kto z rodziców ma przejmowaæ na siebie odpowiedzialnoœæ za chore
dziecko. Jeœli jedno z rodziców czêœciej opiekuje siê synem, mo¿e
dochodziæ do konfliktów. Z drugiej strony, je¿eli jedno z rodziców nie jest
dopuszczane do opieki nad dzieckiem, mo¿e zw¹tpiæ w swoje umie-
jêtnoœci rodzicielskie i poczuæ siê wykluczonym z rodziny.

Zbudowanie intymnej relacji miêdzy partnerami wymaga wiele czasu, zaan-
ga¿owania, delikatnoœci i poœwiêceñ. Sta³e stawianie potrzeb dziecka ponad
potrzebami zwi¹zku mo¿e wywo³aæ frustracjê i gniew oraz zrodziæ ¿al, który
mo¿e byæ bezpoœrednio lub poœrednio skierowany na dziecko. Trzeba
ustaliæ jasne priorytety w zwi¹zku i dbaæ o komunikacjê miêdzy partnerami.

ÆWICZENIA I SPRAWNOŒÆ FIZYCZNA

Podczas miesi¹czek nosicielki niekiedy rezygnuj¹ ze zwyk³ych æwiczeñ,
zw³aszcza gdy nadmiernie krwawi¹, odczuwaj¹ ból lub s¹ zmêczone
z powodu anemii. Niektóre kobiety mog¹ w zamian za to æwiczyæ w domu
lub pójœæ na krótki spacer, wracaj¹c do domu, jeœli zajdzie potrzeba
wymiany podpaski lub tamponu. Inne rodzaje æwiczeñ, takie jak rozci¹ga-
nie, joga czy gimnastyka mo¿na wykonywaæ w domu z wykorzystaniem
p³yt DVD lub kaset wideo.
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Martwiê siê, ¿e problemy z krwawieniami mog¹ przeszkadzaæ mi w utrzymaniu

sprawnoœci fizycznej.
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8 WP£YW CHOROBY
DZIECKA NA ¯YCIE RODZICÓW

Gdy pytamy rodziców przewlekle chorych dzieci: „Jak sobie dajesz radê?
Jak radzisz sobie z badaniami, opiek¹ w domu, wizytami lekarskimi i prob-
lemami?”, zazwyczaj odpowiadaj¹: „czy mam inny wybór?” Ka¿de dziecko
przychodzi na œwiat z unikalnymi cechami, które ujawniaj¹ siê w miarê
dorastania. Niektóre dzieci wymagaj¹ wiêcej opieki ni¿ inne.

W wiêkszoœci przypadków rodzice dzieci chorych na hemofiliê mog¹
przeœledziæ historiê choroby w rodzinie ze strony matki. Mo¿e to wywo³aæ
poczucie winy, mo¿e jednak byæ te¿ okazj¹ do czerpania si³y od krew-
nych, którzy sami potrafili wykazaæ j¹ w trudnych chwilach.

Rozpoznanie choroby u dziecka

Wykryciu hemofilii u ch³opca mo¿e towarzyszyæ pewnego rodzaju poczucie
winy. Niektórzy myœl¹, ¿e matka musia³a zrobiæ coœ z³ego, co wywo³a³o
chorobê. Hemofilia jest chorob¹ dziedziczn¹; nie mamy wp³ywu na to, jakie
geny przekazujemy dzieciom. Tak naprawdê ka¿dy z nas wœród 30 000
genów ma kilka takich, które nie dzia³aj¹ prawid³owo, nie wiemy tylko, które.

To zrozumia³e, ¿e wiele rodzin wymaga wsparcia w przystosowaniu do
nowej sytuacji, niezale¿nie od tego, czy wiedzieli o nosicielstwie kobiety
czy te¿ nie. Warto im przekazaæ materia³y o hemofilii i skontaktowaæ
z najbli¿szym ko³em Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê. Wsparcie
takie jest nieocenione w przypadku, gdy hemofilia pojawia siê w danej ro-
dzinie po raz pierwszy. Oœrodek leczenia hemofilii mo¿e zaproponowaæ
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Myœlê, ¿e jednym z powodów, dla których matka przejmuje ca³¹ opiekê nad synem,

jest poczucie winy. Myœlisz: „To ja przekaza³am ten gen, wiêc to ja powinnam

wstawaæ w œrodku nocy. To ja muszê siê nim zajmowaæ.” W pewien sposób czujesz,

jakby to by³a twoja wina, ¿e twój syn cierpi.

By³em z³y na swoj¹ mamê, obwinia³em j¹ za przekazanie genu hemofilii. Z tego

powodu przez ponad 15 lat nie zaprasza³em jej na ¿adne spotkania zwi¹zane

z hemofili¹. Teraz, gdy wiele rzeczy zrozumia³em, przeprosi³em j¹ i powiedzia³em,

jak mi smutno i przykro, ¿e nie pozwala³em jej uczestniczyæ w tych wydarzeniach.
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8równie¿ spotkanie z doradc¹ rodzinnym lub psychologiem. W trakcie
spotkañ pracownicy s³u¿by zdrowia spróbuj¹ nawi¹zaæ z rodzin¹ otwarty
dialog i zbudowaæ relacjê woln¹ od os¹dów i pe³n¹ empatii. Decyzje podej-
mowane przez rodziny powinny byæ œwiadome i niezale¿ne, a tak¿e po-
zostawaæ w zgodzie z wyznawanymi przez nie wartoœciami i wierzeniami.

Wczesne lata

Gdy rodzice oswoj¹ siê z diagnoz¹ skazy krwotocznej u jednego ze swoich
dzieci, musz¹ przypomnieæ sobie o tym, czego ¿yczyli swojemu synowi, za-
nim rozpoznano u niego hemofiliê. Czy chcieli, ¿eby by³ w przysz³oœci szczêœ-
liwy, mia³ przyjació³, robi³ to, co sprawia mu radoœæ, sta³ siê niezale¿nym,
doros³ym cz³owiekiem, spe³nionym w swojej pracy, a któregoœ dnia mia³ swoje
w³asne dzieci? Czy nadal nie mog¹ mu tego ¿yczyæ? Czy hemofilia i nosi-
cielstwo matki naprawdê tak bardzo wp³ynie na jego karierê i plany rodzinne?

Marzenia rodziców dotycz¹ce przysz³oœci ich dzieci zawsze ulegaj¹
zmianom. Przysz³a œpiewaczka operowa okazuje siê nie mieæ s³uchu;
przysz³y lekarz chce zostaæ nauczycielem.

Niektóre nosicielki popadaj¹ w depresjê lub przygnêbienie z powodu
g³êboko zakorzenionego poczucia winy za przekazanie dziecku uszko-
dzonego genu. Rodzicom trudno jest robiæ dziecku zastrzyki z powodu
bólu, jaki to wywo³uje. Matka mo¿e ze strachem i niepokojem oczekiwaæ
ka¿dego kolejnego wylewu. Mo¿e popaœæ w depresjê, gdy syn bêdzie
mia³ do niej ¿al za przekazanie mu genu hemofilii, gdy bêdzie cierpia³
albo gdy ona sama bêdzie pozwala³a mu tylko na „bezpieczne” zabawy,
zabraniaj¹c tych, które wybieraj¹ jego koledzy. Nie wolno lekcewa¿yæ
uczuæ dziecka ani przekonywaæ, ¿e s¹ one niew³aœciwe. Nale¿y pozwoliæ
mu wyra¿aæ swoje emocje, a nastêpnie przeprowadziæ otwart¹ i szczer¹
rozmowê na trudny temat.
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Kiedy dowiedzia³am siê, ¿e jestem nosicielk¹, poczu³am siê winna. Wkrótce uœwia-

domi³am sobie jednak, ¿e przecie¿ nie zrobi³am nic z³ego w czasie ci¹¿y; po prostu

w jakiœ sposób „pad³o na mnie”.

Czu³am ogromn¹ winê za skrzywdzenie mojego syna. Czu³am siê odpowiedzialna za

jego ból.
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8
Nie nale¿y wyolbrzymiaæ sytuacji, w których dosz³o do krwawienia, ale
raczej traktowaæ je zwyczajnie. Ró¿ne niespodziewane wypadki s¹ ele-
mentem rozwoju ka¿dego dziecka, zdrowego i chorego. Nale¿y podcho-
dziæ do nich ze spokojem i bez poczucia winy. Dziecko prawdopodobnie
ju¿ teraz wie, jakie s¹ konsekwencje krwawienia (ból i ograniczenie
aktywnoœci) i uczy siê, co robiæ, aby unikn¹æ podobnych zdarzeñ w przy-
sz³oœci. Pomaga mu to przej¹æ kontrolê nad w³asn¹ chorob¹ i unikn¹æ
wielu komplikacji. Nie chodzi przy tym o to, aby nara¿aæ dziecko na
cierpienie (zwykle nie mamy na to przecie¿ wp³ywu), ale aby daæ mu
niezbêdn¹ pewnoœæ siebie i przekonanie, ¿e umie poradziæ sobie z krwa-
wieniem. Sposób, w jaki radzimy sobie z tymi problemami jako rodzice,
zale¿y tylko od nas.

Starsze dziecko

Dziecku nale¿y ufaæ. Musi ono mieæ szansê poznania w³asnych ogra-
niczeñ. To wzmocni jego poczucie odpowiedzialnoœci i umiejêtnoœci ra-
dzenia sobie w ró¿nych sytuacjach. Rodzice powinni wierzyæ w zdolnoœci
dziecka do zadbania o siebie. Jest oczywiste, ¿e wiara, jak¹ pok³ada
rodzic w swoim dziecku, prze³o¿y siê na jego samoocenê.

O wiele wa¿niejsze jest to, aby wzmacniaæ umiejêtnoœci dziecka, ni¿ to, aby
za wszelk¹ cenê unikaæ jakiegokolwiek ryzyka. Otwarcie siê na rozmowê
oraz umiejêtnoœæ s³uchania dziecka s¹ o wiele wa¿niejsze ni¿ mówienie do
niego. Stosuj¹c te zasady, damy dziecku si³ê do zmagania siê z trud-
noœciami, które przyniesie hemofilia w dalszym ¿yciu. Im odwa¿nej bêdzie
stawiaæ czo³a przeciwnoœciom, tym lepiej przystosuje siê do ¿ycia z chorob¹
i bêdzie lepiej przygotowany do radzenia sobie w trudnych sytuacjach.

92
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Najtrudniejsze jest poczucie, ¿e tak samo jak wczeœniej moja mama, to ja jestem

odpowiedzialna za nara¿enie mojego dziecka na tak wielki ból i cierpienie.

Stosunek rodziców do hemofilii silnie wp³ywa na reakcje dziecka. Jeœli wykonywanie

zastrzyków bêdzie dla nas tak zwyczajnie, jak mycie zêbów, dziecko te¿ bêdzie to

traktowaæ jak coœ normalnego. Koncentrowanie siê na pozytywnych rzeczach, jakie

przynosi hemofilia (one naprawdê istniej¹!), na przyk³ad poznawaniu nowych przy-

jació³ na obozach rehabilitacyjnych, u³atwia akceptacjê choroby.
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8Rodzeñstwo

Badania wykaza³y, ¿e rodzeñstwo dzieci chorych na chorobê przewlek³¹
czêsto dorasta w atmosferze znacznego stresu i nie nabywa dojrza³oœci
emocjonalnej i umiejêtnoœci, które s¹ niezbêdne do radzenia sobie z w³as-
nymi problemami. Dzieci mog¹ czuæ siê przera¿one w³asnymi reakcjami,
które mog¹ obejmowaæ z³oœæ i zazdroœæ w stosunku do chorego ro-
dzeñstwa i rodziców. Jeœli uczucia te nie s¹ wyra¿ane i opanowywane,
rodzeñstwo chorego dziecka mo¿e byæ nara¿one na nerwicê, depresjê,
dolegliwoœci somatyczne i niskie poczucie w³asnej wartoœci.

Z drugiej strony, je¿eli zdrowe rodzeñstwo uzyska od najm³odszych lat
odpowiednie wsparcie, ³atwiej poradzi sobie w ¿yciu i lepiej wykorzysta
swój potencja³, a tak¿e wniesie pozytywny wk³ad w jakoœæ ¿ycia prze-
wlekle chorego brata lub siostry. Rozwi¹zywanie problemów rodzeñstwa
przewlekle chorego dziecka czasem wymaga pomocy psychologa albo
pracownika poradni rodzinnej.

Dalsza rodzina i przyjaciele

Inni cz³onkowie rodziny (na przyk³ad dziadkowie) oraz przyjaciele cza-
sami boj¹ siê o dziecko i obawiaj¹ siê opieki nad nim, dlatego nie mog¹
zaoferowaæ rodzicom pomocy ani wsparcia. Dobrze jest zaprosiæ ich na
spotkania szkoleniowe na temat hemofilii, organizowane np. przez Sto-
warzyszenie Chorych na Hemofiliê. Mog¹ dziêki temu przekonaæ siê, ¿e
potrafi¹ byæ pomocni w opiece nad dzieckiem. Mog¹ równie¿ nabraæ
przekonania, ¿e powinni zapewniæ rodzicom dziecka lepsze wsparcie.

SZUKANIE POMOCY I WSPARCIA

Dziêki materia³om edukacyjnym dostêpnym w oœrodkach leczenia he-
mofilii, pomocy Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê i korzystaniu
z doœwiadczeñ dalszej rodziny (je¿eli wystêpuje w niej hemofilia) ro-
dzice stopniowo naucz¹ siê opieki nad chorym dzieckiem. Mamy-nosi-
cielki i ich partnerzy zaakceptuj¹ obecnoœæ hemofilii w ich ¿yciu i naucz¹

93
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S¹siedzi nie pozwalaj¹ swoim dzieciom bawiæ siê z moim synem w obawie, ¿e mog¹

zrobiæ mu krzywdê.
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8 siê radziæ sobie z problemami. Bêd¹ mieli szansê wychowaæ wszystkie
swoje dzieci, chore i zdrowe, na pewnych siebie, dojrza³ych ludzi. Je¿eli
jeden lub oboje rodziców czuj¹ siê przyt³oczeni wymaganiami, jakie
niesie ¿ycie z hemofili¹, oœrodek leczenia hemofilii mo¿e ich skon-
taktowaæ z psychologiem lub doradc¹, który pomo¿e im uporaæ siê
z k³opotami.

Poni¿ej znajduj¹ siê wskazówki przeznaczone dla osób wychowuj¹cych
dzieci chore na hemofiliê.

� Daj sobie czas na oswojenie siê z wiadomoœci¹ o chorobie.

� Przyjmuj oferowane wsparcie.

� Zaakceptuj fakt, ¿e s¹ rzeczy, których nie mo¿na zmieniæ.

� Nie jesteœmy sami. Czasem mo¿e byæ ciê¿ko, ale trudnoœci mo¿na
pokonaæ i w konsekwencji prowadziæ prawie normalne ¿ycie.

� Ciesz siê ka¿dym dniem.

� Pamiêtaj, ¿e wiele osób przesz³o przez to samo. Myœleli, ¿e sobie nie
poradz¹, ale jednak nauczyli siê, jak ¿yæ z hemofili¹ i prowadz¹
szczêœliwe, spe³nione ¿ycie. Wiêkszoœæ z nich chêtnie pos³u¿y Ci
pomoc¹.

� Nie rób z hemofilii tajemnicy. Nie ma w niej nic wstydliwego.

� Zachowaj poczucie humoru.

� Pamiêtaj, ¿e poczucie winy nie pomaga.

� Zawierz swojej intuicji. Wychowuj¹c dziecko, ufaj swojemu instynktowi.

Pogodzenie siê z hemofili¹ wymaga czasu. Czasami rodzice musz¹
prze¿yæ okres bólu, „op³akaæ” zdrowe dziecko, którego oczekiwali, i zmie-
rzyæ siê ze swoim strachem przed tym, co mo¿e przynieœæ przysz³oœæ.
Jest to element okresu przystosowania siê i akceptacji. Gdy rodzice
zaakceptuj¹ hemofiliê i opanuj¹ pierwsze trudnoœci, popatrz¹ na swoje
dziecko zupe³nie inaczej i zaczn¹ z radoœci¹ i nadziej¹ patrzeæ w przysz-
³oœæ. Pewnego dnia spojrz¹ na swego syna i wyda im siê on zwyczajny,
taki jak inne dzieci. Hemofilia bêdzie tylko niewielk¹ czêœci¹ jego ¿ycia.

Œcis³a wspó³praca z zespo³em oœrodka leczenia hemofilii pomo¿e zmniej-
szyæ problemy medyczne zwi¹zane z nosicielstwem i uzyskaæ pomoc
w kwestiach emocjonalnych i psychologicznych. Ko³a Terenowe Stowa-
rzyszenia Chorych na Hemofiliê s¹ dobrym Ÿród³em informacji i wsparcia.
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R O Z D Z I A £
Zadbaj o swoje zdrowie

Ostatni rozdzia³ koncentruje siê na pewnych kluczowych zagad-
nieniach, wa¿nych dla nosicielek hemofilii:

� odpowiednia opieka medyczna i leczenie,
� dostêp do informacji,
� budowanie struktury wsparcia,
� dzia³ania na rzecz poprawy standardów opieki zdrowotnej,
� rejestracja w oœrodku leczenia hemofilii.
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9 ODPOWIEDNIA OPIEKA
MEDYCZNA I LECZENIE

Odpowiednia opieka i leczenie mo¿e pomóc nosicielkom hemofilii A i B
pozbyæ siê wielu problemów. Dotyczy to zw³aszcza dolegliwoœci gineko-
logicznych i po³o¿niczych. W wiêkszoœci przypadków udaje siê zmniej-
szyæ ból i nasilenie miesi¹czek oraz wyleczyæ anemiê. Uwalnia to
nosicielkê od cierpienia i wielu niewygodnych sytuacji, przez co po-
zwala pe³niej cieszyæ siê ¿yciem. Wiedza o nosicielstwie, jak równie¿
o mo¿liwoœciach zwi¹zanych z planowaniem dziecka i samym porodem
pozwala jej na podejmowanie œwiadomych decyzji i daje wiêksz¹ kon-
trolê nad swoim ¿yciem.

Niedawne badania wykaza³y, ¿e nosicielki hemofilii z poziomami czynnika
VIII lub IX wynosz¹cymi nawet 60% doœwiadczaj¹ krwawieñ niezwi¹za-
nych z dolegliwoœciami ginekologicznymi ani po³o¿niczymi. Obejmuj¹ one
krwotoki po urazie lub operacji, po zabiegach stomatologicznych, jak
równie¿ krwawienia z nosa.

Kiedy pojawia siê krwawienie, kobiety musz¹ wiedzieæ, ¿e mog¹ skorzy-
staæ ze specjalistycznej konsultacji i leczenia, podobnie jak mê¿czyŸni
chorzy na ³agodn¹ hemofiliê. W wiêkszoœci przypadków wystarczy po
prostu znaæ poziom czynnika, aby podj¹æ œrodki zapobiegawcze przed
operacj¹ lub po urazie. Jeœli wyst¹pi niepokoj¹ce krwawienie, nale¿y
skonsultowaæ siê z lekarzem. W sytuacji, gdy krwawienie nie zostanie
powa¿nie potraktowane przez oœrodek leczenia hemofilii, kobiety mog¹
odczuwaæ dyskomfort, domagaj¹c siê specjalistycznych badañ hemato-
logicznych. Te z nich, które maj¹ dziecko chore na hemofiliê, mog¹
rezygnowaæ z domagania siê o swoje leczenie z obawy, by nie odbi³o
siê to negatywnie na leczeniu syna, nawet je¿eli wiedz¹, ¿e jest to ma³o
prawdopodobne. Cierpi¹ wówczas z powodu nieleczonych krwawieñ
i ich powik³añ, zmagaj¹c siê z bólem, a niekiedy nawet z uszkodze-
niem stawów.
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Myœlê, ¿e kobiety nie zg³aszaj¹ siê do lekarza, poniewa¿ uznaj¹ swoje krwawienia za

„normalne”. Dlatego lekarze nie wiedz¹ o dolegliwoœciach nosicielek i nie znaj¹ te¿

skali tego problemu.
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9DOSTÊP DO INFORMACJI

Nie mo¿na domagaæ siê odpowiedniego leczenia, nie posiadaj¹c pe³nej
wiedzy o stanie swojego zdrowia. Nosicielki i rodzice m³odych nosicielek,
którzy zamierzaj¹ staraæ siê o odpowiedni¹ opiekê zdrowotn¹, musz¹
przede wszystkim dowiedzieæ siê jak najwiêcej o hemofilii i nosicielstwie.
Œwiadome decyzje mog¹ podejmowaæ tylko wtedy, gdy poznaj¹ swoje
potrzeby i dostêpne mo¿liwoœci.

Pojawi³o siê wiele artyku³ów o nosicielkach hemofilii, a nawet prak-
tyczne wytyczne Kanadyjskiego Towarzystwa Po³o¿nictwa i Ginekologii
(Gynaecological and Obstetrical Guidelines of Women With Inherited
Bleeding Disorders), które mo¿na znaleŸæ na stronie internetowej Ka-
nadyjskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê.

BUDOWANIE STRUKTURY WSPARCIA

Jest kilka sposobów budowania takiej „sieci wsparcia”.

� Porozmawiaj z innymi kobietami w rodzinie o ich doœwiadczeniach
jako nosicielek hemofilii.

� Skontaktuj siê z najbli¿szym ko³em Polskiego Stowarzyszenia Cho-
rych na Hemofiliê. Zapytaj o spotkania dla kobiet lub poproœ o kontakt
z innymi nosicielkami.
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ROZDZIA£ 9. Zadbaj o swoje zdrowie

Czasami najtrudniejsze dla kobiety jest znalezienie kogoœ, kto jej wys³ucha i pochyli

siê nad jej problemami. Musimy daæ kobietom odpowiednie narzêdzia do walki

o swoje prawa, nie tylko dostarczyæ im informacji o chorobie.

Po rozpoznaniu hemofilii u naszego syna bardziej ni¿ rozmowa z pracownikiem

socjalnym pomog³o nam spotkanie z innymi rodzicami ch³opców chorych na he-

mofiliê. Dwie mamy same zg³osi³y siê z proœb¹, aby przekazywaæ ich numery

telefonów innym rodzicom, u których dziecka wykryto hemofiliê. Zobaczyliœmy, ¿e

ch³opcy prowadz¹ normalne ¿ycie i ¿e radoœci przewa¿aj¹ nad z³ymi chwilami. To

by³o bardzo buduj¹ce.
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9 � Je¿eli nie za³o¿ono dotychczas takich grup wsparcia, poproœ w³adze
Stowarzyszenia o zorganizowanie warsztatów lub spotkania informa-
cyjnego dla nosicielek. Zaanga¿uj siê w organizacjê takiego spotkania.

DZIA£ANIA NA RZECZ POPRAWY
STANDARDÓW OPIEKI ZDROWOTNEJ

Nosicielki musz¹ wiedzieæ, jak uzyskaæ dostêp do opieki i leczenia.
Musz¹ byæ rzeczniczkami swoimi i swoich córek. Poni¿ej znajduj¹ siê
wskazówki, jak uzyskaæ odpowiednie leczenie.

� Umów siê na wizytê z hematologiem, aby omówiæ swoje obawy.
Wykonaj badanie poziomu czynnika.

� Porozmawiaj z personelem oœrodka leczenia hemofilii. Jeœli oœrodek
prowadzi poradniê dla kobiet, powinna ona oferowaæ dostêp do innych
specjalistów.

� Jeœli zespó³ kliniki nie jest otwarty na zapewnienie œwiadczeñ nosi-
cielkom, skontaktuj siê z najbli¿szym ko³em Stowarzyszenia Chorych
na Hemofiliê i poproœ o zorganizowanie warsztatów dla kobiet ze
skazami krwotocznymi. Zaoferuj pomoc. Uzyskaj aprobatê krajowych
w³adz Stowarzyszenia Chorych na Hemofiliê.

� Po warsztatach zorganizuj spotkanie w gronie uczestniczek, aby omó-
wiæ kolejny krok zmierzaj¹cy do zapewnienia kobietom ze skazami
krwotocznymi odpowiedniej opieki.

� Zachêcaj wszystkie kobiety ze skazami krwotocznymi oraz matki nosi-
cielek do kontaktowania siê z oœrodkiem leczenia hemofilii i wnios-
kowania, aby do zespo³u w³¹czono specjalistów-konsultantów lub o to,
aby hematolodzy udzielali konsultacji innym specjalistom, którzy maj¹
do czynienia z nosicielkami (zw³aszcza chirurgom, ginekologom).

� Jeœli masz niski poziom czynnika, poproœ o oficjalne zarejestrowanie
w oœrodku leczenia hemofilii jako osoba chora na ³agodn¹ hemofiliê.
Dla wielu klinik nie jest to oczywiste, wiêc ka¿da nosicielka musi
indywidualnie przedyskutowaæ tê kwestiê ze swoim lekarzem (patrz
poni¿ej).
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9� Poproœ lekarza o opracowanie planu leczenia na wypadek, gdy po-
trzebne bêdzie natychmiastowe leczenie lub profilaktyka (np. przed
zabiegiem operacyjnym).

� Noœ wraz z dokumentami legitymacjê chorego na hemofiliê.

Ka¿dy z nas inaczej radzi sobie z chorob¹. Najwa¿niejsze jest w³aœciwe
zrozumienie potrzeb nosicielki i opracowanie najlepszego dla niej planu
leczenia. Œwiadomoœæ, ¿e w razie koniecznoœci bêdziesz odpowiednio
leczona, pozwoli Ci spaæ spokojnie.

REJESTRACJA
W OŒRODKU LECZENIA HEMOFILII

Nosicielki powinny rejestrowaæ siê w oœrodkach leczenia hemofilii nawet
wtedy, jeœli nie maj¹ nieprawid³owych krwawieñ. Rejestracja umo¿liwia
nosicielce:

� otrzymanie od personelu oœrodka dok³adnych informacji o hemofilii,

� poddanie siê odpowiednim badaniom krwi i niekiedy badaniom gene-
tycznym, dostêpnym tylko w wyspecjalizowanych oœrodkach,

� dostêp do najnowszych metod leczenia, je¿eli zajdzie taka potrzeba,

� dostêp do wyników najnowszych badañ nad hemofili¹.
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ROZDZIA£ 9. Zadbaj o swoje zdrowie

To denerwuj¹ce, ¿e lekarze nadal niewiele wiedz¹ na temat ryzyka krwawienia

u takich kobiet jak ja.

Na pocz¹tku powiedziano mi: „Nosicielki nie maj¹ takich krwawieñ.” Zespó³ kliniki

by³ niechêtny do podjêcia leczenia. Podczas drugiej konsultacji zosta³am przyjêta

znacznie lepiej.

Kobiety musz¹ zrozumieæ, ¿e brak objawów nie oznacza, ¿e nie bêd¹ ich mia³y

w przysz³oœci; rejestracja w oœrodku leczenia hemofilii mo¿e zapobiec tragedii, jaka

mo¿e wydarzyæ siê na przyk³ad w razie wypadku czy nag³ej operacji.
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9

Niektóre kobiety nie decyduj¹ siê na zarejestrowanie siebie lub córek
jako osób chorych na ³agodn¹ hemofiliê, obawiaj¹c siê, ¿e spowoduje to
w przysz³oœci problemy z ubezpieczeniem zdrowotnym lub prac¹. Taka
obawa mo¿e byæ w niektórych krajach uzasadniona. Szczera rozmowa
z zespo³em oœrodka leczenia hemofilii pozwoli rodzicom lub nosicielce
podj¹æ w³aœciw¹ decyzjê. To osobisty wybór i ostateczna decyzja po-
winna byæ podjêta przez sam¹ pacjentkê.

100
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By³am tak skupiona na chorobie syna, ¿e nigdy nie myœla³am o swoich objawach

i potrzebie zarejestrowania siê w oœrodku leczenia hemofilii.

Skonsultowaliœmy siê z oœrodkiem leczenia hemofilii w zwi¹zku z ciê¿kimi mie-

si¹czkami i krwotokiem po usuniêciu zêba u córki. Pomimo, ¿e poziom czynnika

okaza³ siê doœæ wysoki, czuliœmy siê wys³uchani i uzyskaliœmy wsparcie.
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S£OWO KOÑCOWE

Wiedza to si³a. Dla kobiet, które odziedziczy³y gen hemofilii A lub B,
wiedza o mo¿liwym wp³ywie nosicielstwa na ich fizyczne i psychiczne
samopoczucie mo¿e sprawiæ, ¿e odzyskaj¹ kontrolê nad swoim ¿yciem
i nie pozwol¹, by rz¹dzi³a nim skaza krwotoczna.

Nosicielki hemofilii powinny nawi¹zaæ bezpoœredni kontakt ze specja-
listami z oœrodka leczenia hemofilii. Odpowiednia opieka i wsparcie
pozwol¹ dziewczêtom i kobietom w pe³ni cieszyæ siê ¿yciem. Dadz¹ im
te¿ pewnoœæ, ¿e uzyskaj¹ dostêp do takiego samego standardu leczenia,
jaki maj¹ pozostali chorzy na skazy krwotoczne.
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GDZIE SZUKAÆ DODATKOWYCH INFORMACJI?

W celu uzyskania dalszych informacji lub kontaktu z oœrodkiem leczenia
hemofilii skontaktuj siê z Polskim Stowarzyszeniem Chorych na Hemofiliê

ul. Indiry Gandhi 14

02–776 Warszawa

E-mail: bogdan.gajewski@gmail.com

Strona internetowa: www.hemofilia.of.pl

Oœrodki w Polsce, w których kobiety-nosicielki mog¹ szukaæ pomocy:

WARSZAWA

Instytut Hematologii i Transfuzjologii

ul. I. Gandhi 14
02–776 Warszawa

Poradnia Zaburzeñ Hemostazy oraz Klinika Zaburzeñ Hemostazy

i Chorób Wewnêtrznych

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

Samodzielny Publiczny Dzieciêcy Szpital Kliniczny w Warszawie

Szpital Pediatryczny

Klinika Pediatrii, Hematologii i Onkologii Warszawskiego

Uniwersytetu Medycznego

ul. ¯wirki 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 dy¿urny – tel. kom. 790 338 596
gabinet pielêgniarek: 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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BIA£YSTOK

Klinika Hematologii Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego

ul. M. Sk³odowskiej-Curie 24a

15–276 Bia³ystok

tel. 85 7468603

Uniwersytecki Dzieciêcy Szpital Kliniczny im L. Zamenhofa

ul. Waszyngtona 17

15–274 Bia³ystok

tel. 85 7450500

BYDGOSZCZ

Klinika Pediatrii Hematologii i Onkologii

Szpital Uniwersytecki nr 1 im. dr. Antoniego Jurasza w Bydgoszczy

ul. Sk³odowskiej-Curie 9

85–094 Bydgoszcz

tel. 52 585 48 60 (sekretariat)

GDAÑSK

Klinika Hematologii i Transplantologii Akademii Medycznej

ul Dêbinki 7

80–952 Gdañsk

tel. 58 3492230

Klinika Pediatrii Akademii Medycznej

ul. Dêbinki 7

80–952 Gdañsk

tel. 58 3492872
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KATOWICE

Wojewódzka Poradnia Hematologiczna

ul. Powstañców 31

40–038 Katowice

tel. 32 2091136

Katedra i Klinika Hematologii Œl¹skiej Akademii Medycznej

ul. Reymonta 8

40–029 Katowice

tel. 32 2591200, 2591281

KIELCE

Wojewódzki Szpital Dzieciêcy im. W³adys³awa Buszkowskiego

Oddzia³ Hematologiczno-Onkologiczny

ul. Artwiñskiego 3a (Pawilon G)

25–381 Kielce

tel. 41 3458553

KRAKÓW

Klinika Hematologii Collegium Medicum Uniwersytetu Jagielloñskiego

ul. Kopernika 17

31–501 Kraków

tel. 12 4247632 (Poradnia), 4247600 (sekretariat)

Uniwersytecki Szpital Dzieciêcy w Krakowie

ul. Wielicka 265

30–522 Kraków (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 Dzieciêcej Dzieciêcego Szpitala

Klinicznego

ul. ChodŸki 2
20–093 Lublin
tel. 81 7185520

£ÓD�

Klinika Hematologii Uniwersytetu Medycznego

ul. Cio³kowskiego 2
93–510 £ódŸ
tel. 42 6895191 (sekretariat)
42 6895193 (pokój lekarski)
42 6895196 (pielêgniarki)

Klinika Chorób Dzieci Uniwersytetu Medycznego

ul. Sporna 36/50
91–738 £ódŸ
tel. 42 6177959 (Poradnia)
42 6177757 (pokój lekarski)
42 6177755 (pielêgniarki)
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OLSZTYN

Oddzia³ Hematologiczny Wojewódzkiego Szpitala Specjalistycznego

ul. ¯o³nierska 18

10–561 Olsztyn

tel. 89 5386392

Odzia³ Pediatryczny I (Hematologiczno-Onkologiczny) Wojewódzkiego

Specjalistycznego Szpitala Dzieciêcego

ul. ¯o³nierska 18

10–561 Olsztyn

tel. 89 5393455

OPOLE

Wojewódzkie Centrum Medyczne

Al. Witosa 26

45–418 Opole

tel. 77 4520111

POZNAÑ

Samodzielny Publiczny Zak³ad Opieki Zdrowotnej Ministerstwa Spraw

Wewnêtrznych

ul. Dojazd 34

60–631 Poznañ

Oddzia³ Wewnêtrzny Hematologiczny Specjalistycznego Zespo³u

Opieki Zdrowotnej nad Matk¹ i Dzieckiem

ul. B. Krysiewicza 7/8

61–825 Poznañ

tel. 61 8506278
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RZESZÓW

Oddzia³ Dzieciêcy Szpitala Wojewódzkiego nr 2

Przychodnia Hematologiczna

ul. Lwowska 60

35–301 Rzeszów

tel. 17 8664245

SZCZECIN

Klinika Hematologii Samodzielnego Publicznego Szpitala Klinicznego

nr 1

ul. Unii Lubelskiej 1

71–252 Szczecin

tel. 91 4253404

Klinika Pediatrii Hematologii i Onkologii Dzieciêcej Samodzielnego

Publicznego Szpitala Klinicznego nr 1

ul. Unii Lubelskiej 1

71–252 Szczecin

tel. 91 4253139

TORUÑ

Oddzia³ Hematologii Specjalistycznego Szpitala Miejskiego

ul. Batorego 17/19

87–100 Toruñ

tel. 56 6100249

Wojewódzki Szpital Dzieciêcy

ul. Konstytucji 3-go Maja 42

87–100 Toruñ

tel. 56 6100500
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WROC£AW

Klinika Hematologii, Nowotworów Krwi i Transplantacji Szpiku

Akademii Medycznej

ul. Pasteura 4
50–367 Wroc³aw
tel. 71 7842576

Katedra i Klinika Transplantacji Szpiku, Onkologii i Hematologii

Dzieciêcej Akademii Medycznej

Klinika ,,Przyl¹dek Nadziei”

ul. Borowska 213 (wjazd od ul. Weigla)
50–556 Wroc³aw
tel. 71 733 27 00 (centrala)
tel. 71 733 27 10 (rejestracja)

ZABRZE

Klinika Pediatrii, Hematologii i Onkologii Dzieciêcej Samodzielnego

Publicznego Szpitala Klinicznego Nr 1

ul. 3 Maja 13–15
41–800 Zabrze
tel. 32 3704372
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S£OWNIK TERMINÓW

Ablacja endometrium – zabieg zniszczenia wyœció³ki macicy przez jej
wypalenie. Wykonuje siê go przez pochwê.

Agregacja p³ytek – proces, w którym wysy³aj¹c sygna³y chemiczne,
p³ytki „wzywaj¹ na pomoc” inne p³ytki krwi i czynniki krzepniêcia, takie jak
czynnik VIII i IX, a nastêpnie uaktywniaj¹ siê i zlepiaj¹ ze sob¹, tworz¹c
w miejscu uszkodzenia naczynia krwionoœnego czop.

Amniopunkcja – badanie stosowane w celu wykrycia nieprawid³owoœci
p³odu. Przy u¿yciu ig³y pobiera siê niewielk¹ próbkê p³ynu z worka
owodniowego w macicy. P³yn owodniowy zawiera komórki p³odu, które
mo¿na poddaæ odpowiednim badaniom.

Analiza mutacji – proces badania DNA, w celu znalezienia okreœlonej
zmiany w genie czynnika VIII lub IX, która odpowiada za hemofiliê.

Anemia z niedoboru ¿elaza – schorzenie wywo³ane niskim poziomem
hemoglobiny, spowodowanym utrat¹ krwi, prowadz¹ce do zmêczenia
i braku energii.

Anestezjolog – lekarz specjalizuj¹cy siê w kontrolowaniu bólu i œwia-
domoœci pacjenta podczas operacji.

Artropatia – stan zapalny b³ony maziowej, któremu towarzyszy uszko-
dzenie chrz¹stki oraz innych elementów stawu. W przypadku hemofilii
stawy ulegaj¹ uszkodzeniu w wyniku powtarzaj¹cych siê wylewów krwi
do ich wnêtrza. Najczêœciej artropatia obejmuje kolana, kostki i ³okcie.

Autoiniekcja – podanie koncentratu czynnika krzepniêcia przez samego
pacjenta chorego na hemofiliê. Zastrzyki wykonuje siê do¿ylnie przy
u¿yciu strzykawki i ig³y zwanej motylkiem.

Badania uk³adu krzepniêcia – zbiór testów potrzebnych do prawid³owe-
go zdiagnozowania ró¿nych zaburzeñ krzepniêcia, w tym hemofilii A i B.

Badanie DNA – proces pozwalaj¹cy m.in. odkryæ, czy kobieta jest no-
sicielk¹ hemofilii. S¹ dwa rodzaje badañ DNA: badanie polimorfizmu
i bezpoœrednia analiza mutacji.

Badanie polimorfizmu DNA – badanie markerów genetycznych (poli-
morfizmów) po³o¿onych w s¹siedztwie genu hemofilii i dziedzicz¹cych
siê wraz z nim.
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Badanie poziomu czynnika – oznaczenie aktywnoœci czynnika krzep-
niêcia w krwioobiegu pacjenta. Poziom czynnika u osób niechoruj¹cych
na hemofiliê mieœci siê miêdzy 50% a 150%. Osoby z ciê¿k¹ hemofili¹
A lub B maj¹ mniej ni¿ 1% normalnej aktywnoœci czynnika VIII lub IX.

Badanie sprzê¿eñ DNA – technika œledzenia markerów (normalnych
zmian w obrêbie DNA) we wnêtrzu genu hemofilii lub w jego s¹siedztwie.
Badanie to mo¿e z pewn¹ doz¹ prawdopodobieñstwa dostarczyæ infor-
macji na temat statusu nosicielki.

Bezpoœrednie wykrywanie mutacji – badanie okreœlaj¹ce obecnoœæ
konkretnej mutacji genu hemofilii.

Biopsja kosmówki – rodzaj badania prenatalnego, które mo¿e wykryæ
m.in. hemofiliê. W czasie zabiegu pobiera siê bardzo ma³¹ próbkê kos-
mówki (czêœci ³o¿yska) z wnêtrza macicy, któr¹ nastêpnie bada siê
w laboratorium.

B³ona œluzowa – odpowiednik skóry we wnêtrzu cia³a, na przyk³ad
w jamie ustnej, nosie, jelitach i macicy.

Ból w œrodku cyklu – ból pojawiaj¹cy siê podczas owulacji, który mo¿e
byæ spowodowany krwawieniem z jajnika w miejscu owulacji.

Choroba Christmasa – inne okreœlenie hemofilii B lub niedoboru czyn-
nika IX. Nazwa pochodzi od Kanadyjczyka Stephena Christmasa, u któ-
rego po raz pierwszy wykryto tê chorobê.

Choroba dziedziczna – zaburzenie wywo³ywane przez zmutowany gen,
przekazywane dziecku przez jednego lub oboje rodziców w momencie
poczêcia.

Choroba genetyczna – choroba powodowana przez nieprawid³owo
funkcjonuj¹cy gen. Choroby genetyczne, takie jak hemofilia, mog¹ byæ
przekazywane z pokolenia na pokolenie.

Choroba von Willebranda – dziedziczna skaza krwotoczna, w której
krew krzepnie wolniej ni¿ normalnie.

Chromosom – d³ugi ³añcuch DNA z³o¿ony z tysiêcy odcinków nazy-
wanych genami. Geny decyduj¹ o takich cechach, jak np. kolor oczu.

Ciê¿ka postaæ hemofilii – genetyczne zaburzenie krzepniêcia charakte-
ryzuj¹ce siê samoistnymi krwawieniami i krwotokami po powa¿niejszych
urazach lub operacji. Poziom czynnika VIII lub IX w krwioobiegu wynosi
mniej ni¿ 1% normy.
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Cykl bezowulacyjny – jest to cykl menstruacyjny, w którym nie dochodzi
do owulacji.

Czas czêœciowej tromboplastyny po aktywacji (APTT) – rutynowe
badanie uk³adu krzepniêcia, które czêsto daje normalne wyniki u osób ze
skazami krwotocznymi. Nie jest wiarygodny przy diagnozowaniu ³agod-
nej hemofilii A.

Czas krwawienia – czas potrzebny, aby drobne skaleczenie przesta³o
krwawiæ.

Czas pó³trwania – czas, w którym po³owa aktywnoœci wstrzykniêtego
czynnika krzepniêcia znika z krwioobiegu osoby chorej na hemofiliê.

Czas protrombinowy – rutynowe badanie uk³adu krzepniêcia, które
daje normalne wyniki u osób chorych na hemofiliê.

Czop fibrynowy – skrzep, który tworzy siê w ostatnim etapie procesu
krzepniêcia.

Czynnik IX – bia³ko krwi niezbêdne w procesie krzepniêcia. Osoby chore
na hemofiliê B maj¹ niski poziom czynnika IX.

Czynnik VIII – bia³ko krwi niezbêdne w procesie krzepniêcia. Osoby
chore na hemofiliê A maj¹ niski poziom czynnika VIII.

Czynnik von Willebranda – bia³ko uczestnicz¹ce w krzepniêciu, którego
niedobór wystêpuje w chorobie von Willebranda. Przy chorobie von
Willebranda czynnik ten mo¿e mieæ poziom ni¿szy ni¿ normalnie albo nie
dzia³a we w³aœciwy sposób.

Czynniki krzepniêcia krwi – bia³ka kr¹¿¹ce w krwiobiegu, niezbêdne
w procesie krzepniêcia krwi. Nale¿¹ do nich czynniki I, II, III, V, VII, VIII,
IX, X, XI, XIII i czynnik von Willebranda.

Desmopresyna (DDAVP) – syntetyczny lek bêd¹cy kopi¹ naturalnego
hormonu. Dzia³a poprzez uwolnienie czynnika von Willebranda zma-
gazynowanego w wyœció³ce naczyñ krwionoœnych. Desmopresyny nie
wytwarza siê z krwi. W Polsce aktualnie (2017 r.) dostêpny jest preparat
Minirin w postaci do¿ylnej oraz preparat Octostim w postaci donosowej.

Diagnostyka preimplantacyjna – metoda polegaj¹ca na pobraniu po-
jedynczej komórki embrionu w celu okreœlenia, czy jest on dotkniêty
hemofili¹. Badanie to wykonuje siê w po³¹czeniu z zap³odnieniem in vitro.
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DNA, kwas dezoksyrybonukleinowy – jest „cegie³k¹” naszego uk³adu
genetycznego. DNA w ka¿dym chromosomie uk³ada siê w tysi¹ce od-
cinków nazywanych genami. Ka¿dy gen kieruje produkcj¹ okreœlonego
bia³ka, ³¹cznie z bia³kami krzepniêcia.

Dojajowodowe przeniesienie gamet – zabieg, podczas którego game-
ty (¿eñska komórka jajowa i mêskie plemniki) s¹ oczyszczane i umiesz-
czane przez cewnik bezpoœrednio w jajowodach kobiety.

Doradca genetyczny – osoba, która zna siê na genetyce i na co dzieñ
udziela porad parom, które planuj¹ dziecko lub ju¿ go oczekuj¹.

Endometrioza (gruczolistoœæ) – schorzenie, w którym b³ona œluzowa
macicy powstaje poza tym narz¹dem, na przyk³ad w obrêbie jamy brzusz-
nej. Kiedy kobieta ma miesi¹czkê, b³ona œluzowa krwawi niezale¿nie od
tego, w którym miejscu siê znajduje.

Exacyl (kwas traneksamowy) – lek antyfibrynolityczny, który pomaga
w utrzymaniu skrzepu w miejscu jego utworzenia. Hamuje enzym zwany
plazmin¹, rozpuszczaj¹cy skrzepy.

Fizjoterapeuta (rehabilitant) – wa¿ny pracownik oœrodka leczenia hemo-
filii. Jego zadaniem jest utrzymywanie miêœni i stawów pacjenta w dobrym
stanie. Mo¿e poradziæ, jak zapobiec krwawieniu lub je ograniczyæ. Pomaga
pacjentom zrozumieæ, czym jest wylew do stawu lub miêœnia, rozpoznaæ
jego nasilenie oraz pokazuje, co nale¿y robiæ, ¿eby wróciæ do lepszej formy
po ka¿dym takim krwawieniu. Fizjoterapeuta mo¿e te¿ doradziæ, jak po-
zostaæ aktywnym i utrzymaæ sprawnoœæ fizyczn¹.

Fizjoterapia (rehabilitacja) – wykorzystanie æwiczeñ w celu zachowania
sprawnoœci fizycznej lub wzmocnienia os³abionych miêœni i uszkodzo-
nych stawów.

Gen – maleñka struktura DNA odpowiedzialna za ró¿ne cechy, m.in. za
kolor oczu cz³owieka. Hemofilia jest wywo³ywana przez nieprawid³owy
gen po³o¿ony na chromosomie p³ciowym.

Genetyk – osoba, która zajmuje siê zagadnieniami zwi¹zanymi z prze-
kazywaniem genów z jednego pokolenia na drugie.

Grupa krwi – konkretny rodzaj krwi, charakterystyczny dla danej osoby.
Wyró¿niamy cztery grupy krwi: A, B, AB i 0.

Hematolog – lekarz specjalizuj¹cy siê w chorobach krwi.

Hematologia – dziedzina medycyny zajmuj¹ca siê chorobami krwi.
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Hemofilia – termin u¿ywany do opisania skaz krwotocznych wywo³y-
wanych przez niskie poziomy czynnika VIII lub IX (hemofilia A i B).
Niekiedy mówi¹c o hemofilii ma siê na myœli ca³¹ rodzinê skaz krwo-
tocznych, ³¹cznie z chorob¹ von Willebranda.

Hemofilia A – choroba genetyczna charakteryzuj¹ca siê czêstymi wyle-
wami krwi do stawów, miêœni i tkanek. Przed³u¿aj¹ce siê krwawienia s¹
spowodowane niskimi poziomami czynnika VIII. Choroba ta nazywana
jest równie¿ klasyczn¹ hemofili¹ lub niedoborem czynnika VIII.

Hemofilia B – choroba genetyczna charakteryzuj¹ca siê czêstymi wyle-
wami krwi do stawów, miêœni i tkanek. Przed³u¿aj¹ce siê krwawienia s¹
spowodowane niskimi poziomami czynnika IX. Choroba ta nazywana jest
równie¿ chorob¹ Christmasa lub niedoborem czynnika IX.

Hemoglobina – substancja znajduj¹ca siê w czerwonych cia³kach krwi,
odpowiedzialna za przenoszenie tlenu.

Hepatolog (gastroenterolog) – lekarz specjalizuj¹cy siê w chorobach
w¹troby.

Histerektomia – operacja usuniêcia macicy.

Hormon – wydzielina we krwi, która stymuluje organy do dzia³ania.

Immunotolerancja – próba wyeliminowania inhibitora czynnika krzep-
niêcia z krwi chorego na hemofiliê. Nazywana jest równie¿ „indukcj¹
tolerancji immunologicznej”.

Inaktywacja chromosomu X – proces, w wyniku którego zmutowany
gen obecny na jednym z chromosomów X kobiety mo¿e zdominowaæ
zdrowy gen pod wzglêdem produkcji czynników krzepniêcia. Nazywana
równie¿ lionizacj¹. Lionizacja sprawia, ¿e poziom czynnika u nosicielek
mo¿e byæ ni¿szy ni¿ 50% normy.

Inaktywacja wirusów – proces zabijania lub eliminacji wirusów, które
mog¹ byæ obecne w produktach osoczopochodnych. U¿ywa siê w tym
celu metod chemicznych, takich jak dodawanie rozpuszczalników, oraz
metod fizycznych, takich jak poddawanie dzia³aniu ciep³a, filtracja i inne
sposoby oczyszczania.

Indukcja tolerancji immunologicznej – terapia maj¹ca na celu pozby-
cie siê inhibitora w hemofilii. Nazywana równie¿ immunotolerancj¹.

Inhibitory – przeciwcia³a wobec czynnika VIII, IX lub innych czynników
krzepniêcia, które uk³ad odpornoœciowy organizmu uznaje za obce.
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Kaskada krzepniêcia – reakcja ³añcuchowa, w której czynniki krzep-
niêcia wspó³dzia³aj¹ po kolei, doprowadzaj¹c do powstania w miejscu
uszkodzenia œciany naczynia, wokó³ p³ytek, ³añcucha zwanego fibryn¹.

Klasyczna hemofilia – inne okreœlenie hemofilii A lub niedoboru czyn-
nika VIII.

Kompleksowa opieka – wszystkie œwiadczenia medyczne potrzebne
osobie chorej na hemofiliê i jej rodzinie do leczenia krwotoków i innych
pokrewnych schorzeñ. Tak¹ opiekê zapewnia oœrodek leczenia hemofilii.

Koncentrat czynnika krzepniêcia – liofilizowany (osuszony) preparat
bia³ek krzepniêcia, który rozpuszcza siê w ja³owej wodzie i wstrzykuje
w celu skorygowania zaburzenia krzepniêcia. Koncentraty mo¿na wytwa-
rzaæ z ludzkiego osocza lub z wykorzystaniem technologii rekombinacji.
Istniej¹ koncentraty do korygowania niedoborów czynników I, II, VII, VIII,
IX, X, XI, XIII i czynnika von Willebranda.

Krwawienie – wyp³yw krwi z naczyñ krwionoœnych na powierzchni cia³a
lub w jego wnêtrzu.

Krwawienie miêdzymiesi¹czkowe – krwawienie z dróg rodnych, które
wystêpuje pomiêdzy prawid³owymi miesi¹czkami.

Krwiak – lokalna opuchlizna wype³niona krwi¹, powsta³a na skutek
uszkodzenia naczynia krwionoœnego.

Krwiomocz – krew w moczu, mo¿e byæ spowodowany krwawieniem
z nerek.

Krwotoczna miesi¹czka – obfita, d³uga miesi¹czka.

Krzepniêcie – z³o¿ony proces, na który sk³ada siê zwê¿enie (skurcz)
naczynia krwionoœnego, przyleganie p³ytek do uszkodzonej œciany na-
czynia, zlepianie siê p³ytek miêdzy sob¹ i tworzenie czopu fibrynowego
przez czynniki krzepniêcia.

Kwas acetylosalicylowy (aspiryna) – aktywny sk³adnik wielu œrodków
przeciwbólowych i preparatów stosowanych przeciw przeziêbieniu. Wp³y-
wa na funkcjonowanie p³ytek i nie powinien byæ stosowany przez osoby
chore na hemofiliê.

Kwas transeksamowy (Exacyl) – lek antyfibrynolityczny, który pomaga
w utrzymaniu skrzepu w miejscu jego utworzenia. Hamuje enzym zwany
plazmin¹, rozpuszczaj¹cy skrzepy.
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Laboratorium hematologiczne – laboratorium wykonuj¹ce szeroki za-
kres badañ krwi.

Laboratorium koagulologiczne – laboratorium, które specjalizuje siê
w wykonywaniu wielu badañ potrzebnych do prawid³owego zdiagno-
zowania ró¿nych zaburzeñ krzepniêcia, ³¹cznie z hemofili¹ A i B.

Leczenie domowe – opieka nad osob¹ chor¹ na hemofiliê prowadzona
w domu, a nie w szpitalu. Obejmuje podawanie w domu desmopresyny
lub koncentratu czynnika krzepniêcia przez samego chorego lub cz³onka
rodziny.

Lek antydiuretyczny – substancja, która zmusza organizm do zatrzy-
mania wody.

Lek antyfibrynolityczny (Exacyl) � Kwas transeksamowy (Exacyl).

Lionizacja � inaktywacja chromosomu X.

£agodna hemofilia – genetyczne zaburzenie krzepniêcia charaktery-
zuj¹ce siê krwotokami po urazach lub operacji. Poziom czynnika VIII lub
IX w krwioobiegu wynosi od 5% do 40% normy.

Menopauza – okres w ¿yciu kobiety, kiedy ustaj¹ u niej miesi¹czki.

Modyfikacja czynnika krzepniêcia – proces, podczas którego cz¹s-
teczki czynnika VIII lub IX s¹ celowo poddawane zmianom (modyfikacji),
aby ulepszyæ ich w³aœciwoœci (na przyk³ad wyd³u¿yæ okres pó³trwania).

Mozaikowatoœæ gonad – zjawisko polegaj¹ce na tym, ¿e czêœæ ko-
mórek rozrodczych ma inny genotyp ni¿ pozosta³e. Zazwyczaj dochodzi
do niej na skutek mutacji, która pojawia siê na wczesnych etapach
rozwoju komórki macierzystej, z której nastêpnie powstaj¹ komórki roz-
rodcze (lub ich czêœæ). Jeœli nowa mutacja powoduje hemofiliê lub inn¹
chorobê dziedziczn¹, jest wówczas mo¿liwe, ¿eby dwoje zdrowych ro-
dziców mia³o potomstwo cierpi¹ce na tê chorobê.

Mutacja – b³¹d w strukturze genu.

Naciêcie krocza – zabieg wykonywany czasem przy porodzie, pole-
gaj¹cy na przeciêciu skóry w pobli¿u pochwy w celu unikniêcia rozdarcia
tkanek.

Nosicielka hemofilii – kobieta, której chromosomy zawieraj¹ gen he-
mofilii. Mo¿e przekazaæ hemofiliê swoim synom. Jej córki mog¹ byæ
nosicielkami.
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Oczyszczanie czynnika krzepniêcia – etap produkcyjny, w którym
bia³ko czynnika VIII lub IX jest oddzielane od zbêdnych substancji, w tym
bakterii i wirusów, w serii fizycznych i chemicznych procesów oczysz-
czaj¹cych.

Okres oko³omenopauzalny – okres w ¿yciu kobiety poprzedzaj¹cy
naturaln¹ menopauzê (zanik miesi¹czki), tzw. okres przejœciowy. Cha-
rakteryzuje siê stopniowym spadkiem poziomu progesteronu i estroge-
nów oraz czêstymi wahaniami hormonalnymi. Mo¿e trwaæ od 3 do 10 lat.

Osocze – czêœæ krwi zawieraj¹ca bia³ka czynnika krzepniêcia, w³¹cznie
z czynnikiem VIII i IX, jak równie¿ immunoglobuliny (przeciwcia³a) i albu-
minê.

Oœrodek leczenia hemofilii – klinika medyczna zapewniaj¹ca kom-
pleksow¹ opiekê osobom chorym na hemofiliê.

Paracetamol – lek przeciwbólowy. Na rynku dostêpnych jest wiele pre-
paratów zawieraj¹cych ten œrodek. Paracetamol nie wp³ywa na dzia³anie
p³ytek i jest bezpieczny dla osób chorych na hemofiliê.

Pediatra – lekarz, który zajmuje siê dzieæmi od narodzenia do 18. roku
¿ycia.

Pielêgniarka koordynuj¹ca – wa¿ny cz³onek zespo³u kompleksowej
opieki nad chorymi na skazy krwotoczne. W krajach zachodnich za-
zwyczaj pe³ni ona rolê koordynatora pracy zespo³u. Umawia wizyty,
odbiera telefony od pacjentów, dokonuje wstrzykniêæ czynnika w klinice
i edukuje pacjentów na temat hemofilii.

Plazmina – substancja w krwi, która rozpuszcza skrzep po zagojeniu siê
uszkodzonego naczynia krwionoœnego.

P³ytki krwi – kr¹¿¹ce w krwioobiegu maleñkie fragmenty komórek o œred-
nicy mniejszej ni¿ 1/10 000 centymetra. W milimetrze szeœciennym krwi
zdrowej osoby jest od 150 do 400 tysiêcy p³ytek. P³ytki przybywaj¹ pierw-
sze do miejsca uszkodzenia naczynia. Odgrywaj¹ wa¿n¹ rolê w zatrzy-
mywaniu krwawienia, poniewa¿ zbijaj¹ siê w masê i zapocz¹tkowuj¹
proces naprawy uszkodzonego naczynia krwionoœnego.

Po³o¿nik – lekarz specjalizuj¹cy siê w zagadnieniach zwi¹zanych z po-
czêciem, ci¹¿¹ i porodem.

Potencjalna nosicielka – kobieta, której matka jest nosicielk¹ hemofilii.
Taka kobieta ma 50% szans na bycie nosicielk¹.
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Profilaktyka – regularne wstrzykniêcia koncentratów czynnika krzepniê-
cia, zazwyczaj 1, 2 lub 3 razy w tygodniu. Stosowana w celu zapo-
biegniêcia krwawieniom.

Przeciwcia³o – bia³ko krwi produkowane przez uk³ad odpornoœciowy
organizmu w celu obrony przed szkodliwymi substancjami.

Przyleganie p³ytek (adhezja) – gromadzenie siê p³ytek w miejscu uszko-
dzenia œciany naczynia krwionoœnego.

PSCH – Polskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofiliê.

Rekombinacja – technika wytwarzania substancji metod¹ ³¹czenia seg-
mentów DNA. W przypadku hemofilii technologia rekombinacji polega na
wytwarzaniu czynnika VIII lub IX przez specjalnie hodowane komórki
jajnika chomika chiñskiego lub komórki nerki m³odego chomika.

Skaza krwotoczna – choroba, w której organizm nie jest w stanie szybko
i skutecznie formowaæ skrzepów. Rodzina skaz krwotocznych obejmuje
hemofiliê A, hemofiliê B, chorobê von Willebranda, zaburzenia funkcji
p³ytek i szereg rzadkich niedoborów czynników krzepniêcia. Zaburzenia
mog¹ byæ dziedziczne lub nabyte.

Skrzep fibrynowy – stabilny skrzep, który tworzy siê w ostatnim etapie
krzepniêcia.

Terapia genowa – leczenie polegaj¹ce na dostarczeniu prawid³owej
kopii genu czynnika krzepniêcia do komórki pacjenta.

Terapia hormonalna – podawanie doustnych œrodków antykoncepcyj-
nych lub innych hormonów (progesteronu) w celu zmniejszenia krwawieñ
miesi¹czkowych.

Terapia substytucyjna – metoda leczenia, w której czynniki krzepniêcia
s¹ wstrzykiwane do krwiobiegu osoby chorej na skazê krwotoczn¹ w celu
zast¹pienia brakuj¹cych bia³ek i czasowego skorygowania zaburzenia
krzepniêcia.

Trombina – substancja, która wspomaga krzepniêcie krwi, wytwarzana
w organizmie w wyniku reakcji ³añcuchowej czynników krzepniêcia.

Umiarkowana hemofilia – genetyczne zaburzenie krzepniêcia, charak-
teryzuj¹ce siê krwotokami po wiêkszych zranieniach, powa¿nych ura-
zach czy operacjach. Poziom czynnika VIII lub IX w krwiobiegu wynosi od
1% do 5% normy.
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Wirusowe zapalenie w¹troby typu A – choroba zakaŸna przenoszona
z powodu z³ych warunków higienicznych lub poprzez brudn¹ wodê.

Wirusowe zapalenie w¹troby typu B – choroba zakaŸna, która w od
5% do 10% przypadków przeradza siê w schorzenie przewlek³e. Prze-
nosi siê drog¹ kontaktów p³ciowych i poprzez u¿ywanie zaka¿onych igie³.
W bardzo rzadkich przypadkach mo¿e byæ nadal przenoszona przez
preparaty krwiopochodne.

Wirusowe zapalenie w¹troby typu C – choroba zakaŸna, która w 60%
do 80% przypadków przechodzi w schorzenie przewlek³e. Przenosi siê
poprzez u¿ywanie zaka¿onych igie³. W bardzo rzadkich przypadkach
mo¿e byæ nadal przeniesiona przez preparaty krwiopochodne.

Wstrzykniêcie – do¿ylne podanie koncentratu czynnika krzepniêcia przy
u¿yciu strzykawki i ig³y-motylka lub za pomoc¹ dojœcia centralnego (portu).

Wylew do stawu – wylanie siê krwi z uszkodzonych naczyñ krwionoœ-
nych b³ony maziowej i jej gromadzenie we wnêtrzu stawu.

Wy³y¿eczkowanie macicy – zabieg zeskrobania i oczyszczenia wy-
œció³ki macicy.

Zap³odnienie in vitro – zabieg pobrania od kobiety komórek jajowych
i zap³odnienia ich plemnikami partnera.

Zespó³ kompleksowej opieki – zespó³ osób zaanga¿owanych w opiekê
nad osob¹ chor¹ na hemofiliê. Obejmuje on kierownika medycznego,
pielêgniarkê koordynuj¹c¹, fizjoterapeutê, pracownika socjalnego, opie-
kuna i pacjenta lub cz³onka rodziny. W razie potrzeby do zespo³u w³¹cza-
ni s¹ inni specjaliœci.

Zmutowany gen – gen zawieraj¹cy b³¹d w swojej strukturze.

Znieczulenie zewn¹trzoponowe – rodzaj znieczulenia, w którym do
krêgos³upa wprowadza siê ig³ê, aby znieczuliæ doln¹ czêœæ cia³a.

Zwê¿enie naczynia – pierwszy etap krzepniêcia krwi, w którym naczynie
krwionoœne zwê¿a siê, aby zmniejszyæ nap³yw krwi do uszkodzonego
obszaru.
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Polskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofiliê
ul. I. Gandhi 14, 02-776 Warszawa

Ko³a terenowe Polskiego Stowarzyszenia Chorych
na Hemofiliê:

GDAÑSK, ul. Magnoliowa 11, 80–126 Gdañsk

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

KATOWICE, ul. Reymonta 8, 40–029 Katowice

KRAKÓW, ul. Kmietowicza 10, 30–092 Kraków

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

£ÓD�, ul. Pabianicka 62, 93–513 £ódŸ

OLSZTYN, ul. H. Sawickiej 27 (RCKiK), 10–247 Olsztyn

PODLASKIE, ul. D³uga 104, 18–200 Wysokie Mazowieckie

POMORZE I KUJAWY, ul. Chodkiewicza 44, 85–667 Bydgoszcz

POZNAÑ, ul. Grunwaldzka 125a, 60–313 Poznañ

RZESZÓW, ul. Strzelnicza 20a/2, 35–103 Rzeszów

SZCZECIN, Al. Wojska Polskiego 80/82 (RCKiK), 70–482 Szczecin

WARSZAWA, ul. I. Gandhi 14, 02–776 Warszawa

WROC£AW, ul. Czerwonego Krzy¿a 5 (RCKiK), 50–345 Wroc³aw
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