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Z rado$cig witam fakt , ze grono 0séb wspdtpracujgcych z Biuletynem coraz bardziej sie rozszerza.
Koto krakowskie poza informacjami o swojej dziatalno$ci przestato opracowanie ciekawego artykutu
poswieconego poradnictwu genetycznemu w hemofilii [3]. Koledzy z Katowic przygotowali liste adreso-
wg osrodkow zapewniajgcych opieke medyczng chorym na hemofilie na terenie wojewodztwa $lgskiego
[6]. Kol. Bogdan Gajewski wypatrzyt w Internecie niezwykle interesujgcg informacje o pierwszej na
Swiecie udanej transplantacji watroby u osoby chorej na hemofilie — cho¢ na razie chodzi tylko o pacjen-
ta z tagodng postacig tej skazy [4]. Dr Zdzistaw Grzelak fachowo doradza, jakie Srodki opatrunkowe
mogaq sie przydac w naszej apteczce [9].

Duzy materiat poswiecony metodom leczenia stawdw [1] oraz nieco krotszy artykut mowigcy o tym,
jak rézne mogg by¢ objawy teoretycznie identycznego schorzenia [2], zaczerpneliSmy z kwartalnika
“Hemalog”.

Kol. Robert Prencel zebrat dla nas informacje dotyczace zmian w systemie ulg komunikacyjnych.
Poniewaz tamy Biuletynu okazaly sie zbyt waskie dla tego materiatu, tabela znalazta sie na specjalnej
wktadce umieszczonej w $rodku tego numeru. Ten sam autor przedstawia rowniez aktualng sytuacje
dotyczacg wprowadzenia kart parkingowych [8]; bioragc pod uwage inwencje naszych urzednikéw, wro-
ze, ze to pierwszy odcinek pasjonujgcego serialu.

Adam Sumera

[1] OPIEKA MEDYCZNA NAD STAWAMI

W ostatnich latach stosowane w ortopedii metody leczenia stawdw ulegty znacznej poprawie. Kiedys
jedyng mozliwoscig byta operacja wymagajgca otworzenia stawu; taki zabieg pociggat za sobg dtugi
okres rehabilitacji. Obecnie ta metoda w duzej mierze zostata wyparta przez mniej inwazyjne i mniej
bolesne zabiegi. Pierwszym znaczacym przetomem byta artroskopia, wymagajaca mniejszego naciecia i
w rezultacie powodujgca po operacji mniejsze problemy ze sztywnoscig kohczyny. Potem wprowadzono
jeszcze mniej kfopotliwg dla pacjenta metode, radiosynowektomie, w ktdrej zamiast cigcia dokonuje sie
wstrzykniecia. Obecnie radiosynowektomia staje sie coraz powszechniej dostepna i coraz czesciej sto-
sowana.

Kiedy stawy wymagaja leczenia

Bezbolesny i ptynny ruch stawédw jest mozliwy dzieki swego rodzaju smarowi — mazi stawowej. W
zdrowym stawie tej mazi dostarcza btona maziowa (synovia). Jednak w wyniku powtarzajgcych sie wy-
lewow btona ta grubieje, przechodzi w stan zapalny, a jej zdolno$¢ do wytwarzania mazi stawowej ulega
zmniejszeniu. Ponadto stan zapalny powoduje obrzmienie, a to oznacza, ze w obrebie stawu jest mniej
miejsca na ruch kosci. W rezultacie przy prébie zgiecia chorego kolana lub tokcia poruszajace sie w
ograniczonej przestrzeni kosci uszkadzajg obrzmiatg btone maziowg; to powoduje krwawienie — w ten
spos6b powstaje btedne koto, prowadzace do przewlekiego zapalenia btony maziowej. Z czasem ten
stan moze wywotac znieksztatcenia stawu i ograniczenie jego ruchliwosci. Najczesciej dotyka to kolan,
stawdw skokowych i tokci, poniewaz w tych stawach wystepuje stosunkowo duzo btony maziowej. Poza
tym sg to stawy typu zawiasowego, ktére sg mniej odporne na obcigzenie niz stawy panewkowe, takie
jak bark czy biodro.

Tradycyjne rozwiazania

Kiedy btona maziowa staje sie tak zgrubiata, obrzmiata i jest w takim stanie zapalnym, ze nie spetnia
juz swej funkcji ochraniania stawu, konieczna moze by¢ synowektomia, czyli chirurgiczne usuniecie bto-
ny maziowej. Pierwszy zabieg tego typu, synowektomie na otwartym stawie, przeprowadzono w USA w
1969 r. Podczas takiego zabiegu chirurg nacina staw i zeskrobuje chorg btone maziowa w nadziei, ze
na jej miejsce powstanie nowa, zdrowa tkanka. To z kolei zapobiegnie krwawieniom i stanom zapalnym,
a przez to op6zni lub nawet zatrzyma dalsze uszkodzenia stawu. Jednakze synowektomia na otwartym



stawie jest stosunkowo powazng operacjg. Ponadto po tym zabiegu pacjent z reguly traci na state czesé
ruchliwosci w danym stawie.

W 1980 r. przeprowadzono pierwszg synowektomie artroskopowg u osoby z hemofilig. Przy tym za-
biegu lekarze nie muszg juz rozcina¢ stawu; zamiast tego wykonuje sie tylko niewielkie naciecie, przez
ktére do stawu wprowadza sie wygladajacy jak rurka artroskop. Przez artroskop chirurg moze wprowa-
dzi¢ kamere, zrédto Swiatta oraz miniaturowe narzedzia, ktérymi usuwa sie zniszczong btone maziowa.
Dzieki temu pacjent szybciej wraca do zdrowia, a ewentualna utrata ruchliwosci jest tylko minimalna (a
czasami w ogole jej nie ma).

Nie znaczy to, ze zabieg artroskopowy to fraszka. Zdaniem lekarzy jest to wymagajacy czasu, ztozo-
ny zabieg, do kidrego potrzeba wiedzy i doswiadczenia i ktéry wigze sie z koniecznoscig podawania
czynnika krzepnigecia w dtuzszym okresie na poziomie zblizonym do synowektomii na otwartym stawie.

W Szpitalu Ortopedycznym w Los Angeles pacjenci otrzymujg w sposob ciggty czynnik krzepniecia
przez dwa tygodnie po zabiegu; p6zniej dostajg czynnik przed ¢éwiczeniami rehabilitacyjnymi do konca
pobytu w szpitalu. Cwiczenia rozpoczynajq sie krotko po zabiegu — zwykle juz nastepnego dnia. Zalez-
nie od tego, jak trudno jest przywréci¢ zakres ruchu, rehabilitacja trwa od szesciu do o$miu tygodni. W
ciggu nastepnych szesciu tygodni btona maziowa odrasta, ale juz w normalnej postaci. Na szczescie
wiekszos¢ pacjentow nie wymaga powtdrnego zabiegu.

Najnowsza metoda — radiosynowektomia

Pierwszy zabieg radiosynowektomii przeprowadzono w USA w 1988 r., a wykonat go dr James V.
Luck., ktérego opinie bedziemy cytowac kilkakrotnie w tym artykule. Ta metoda, wymagajaca udziatu
zaréwno specjalisty w dziedzinie medycyny nuklearnej, jak i chirurga ortopedy, polega na wstrzyknieciu
radioaktywnego roztworu do chorego stawu. Btona maziowa wchtania czastki radioaktywne, ktére na-
stepnie zaczynajg niszczy¢ jej wierzchnie warstwy i powodujg zmniejszenie jej unaczynienia (liczby na-
czyn krwionosnych). W ten sposéb btona staje sie mniej podatna na krwawienia.

Radiosynowektomia wymaga udziatu wysoko kwalifikowanych lekarzy. Konieczna jest tez obserwa-
cja, czy nie nastepuje wyciek materiatu radioaktywnego do ukfadu limfatycznego lub do krwiobiegu, a za
jego posrednictwem do weztdéw chtonnych — w szpitalu w Los Angeles takie badania przeprowadza sie
po uptywie jednego dnia, po tygodniu, po miesigcu i po dwédch miesigcach od zabiegu.

Zanim jednak dojdzie do radiosynowektomii, pacjenci majacy powtarzajace sie wylewy dostawowe
zostajg poddani profilaktycznemu leczeniu czynnikiem krzepniecia — ma ono wykazac, czy nie mozna w
ten sposéb wyeliminowaé koniecznosci zabiegu u niektérych chorych. Sprawdza sie to w mniej wiecej
jednej trzeciej przypadkdw; pozostali pacjenci musza poddac sie radiosynowektomii lub synowektomii
artroskopowe;j.

U niektérych os6b radiosynowektomia jest szczegdlnie wartosciowa — chodzi tu zwtaszcza o pacjen-
tow z inhibitorem i majacych zmniejszong odpornos¢ organizmu. Dzieje sie tak dlatego, ze radiosyno-
wektomia powoduje duzo mniejsze ryzyko krwawienia i infekcji niz zabiegi na otwartym stawie.

Wzrost popularnosci i dostepnosci

Zdarza sie, ze u niektérych pacjentow po radiosynowektomii btona maziowa ponownie grubieje,
obrzmiewa i przechodzi w stan zapalny, ale sa to rzadkie przypadki. W Los Angeles u ok. 75% pacjen-
tow nie dochodzi do nawrotu przewlektego zapalenia btony maziowej w okresie badan obejmujgcym od
2 do 10 lat. Natomiast u ok. 25% pacjentow zachodzi potrzeba przeprowadzenia powtérnego zabiegu.
Jezeli drugie lub ewentualnie trzecie wstrzykniecie nie przyniesie poprawy, zaleca sie wykonanie artro-
skopii. Artroskopia jest zalecana szczegdlnie u oséb, u ktérych btona maziowa jest wyjatkowo gruba,
bowiem taki zabieg chirurgiczny umozliwia usuniecie wiekszej jej partii.

Dodatkowe korzysci z radiosynowektomii

O ile zabieg artroskopowy ma duzg przewage nad zabiegiem na otwartym stawie, to w wiekszosci
przypadkow radiosynowektomia jest korzystniejsza od obu tych metod. Zmniejszenie krwawienia i stanu
zapalnego btony maziowej po radiosynowektomii jest porébwnywalne z rezultatami uzyskiwanymi meto-
dami chirurgicznymi. Ponadto pacjent musi otrzymywac czynnik krzepniecia tylko przez ok. 30 minut
przed zabiegiem. Kolejna korzysc to fakt, ze radiosynowektomia to zabieg ambulatoryjny przeprowa-
dzany pod znieczuleniem miejscowym.

Kazdy rodzaj synowektomii, a wiec rowniez radiosynowektomia, wymaga okresu fizjoterapii zwiek-
szajgcej site miesni i zwiekszajacej zakres ruchu. Jednak po radiosynowektomii rehabilitacja przebiega
duzo lepiej.



Jak stwierdza dr Luck ze szpitala w Los Angeles: “radiosynowektomia jest wskazang metodg lecze-
nia pacjentéw z inhibitorem w kazdym wieku, spetniajacych warunki czestotliwosci wylewow, ktéra w
naszym centrum wynosi dwa wylewy w miesigcu. Obecnie radiosynowektomia jest chyba najlepszg me-
toda leczenia przewlektego zapalenia btony maziowej u oséb z hemofilia, u ktérych nie skutkuje lecze-
nie zachowawcze — niezaleznie od tego, czy maja inhibitor czy nie. Najlepiej, gdyby taki zabieg prze-
prowadza¢, zanim dojdzie do nieodwracalnego uszkodzenia powierzchni stawu, tzn. nadzerek, ktére
wystepujg stosunkowo wczesnie przy przewlektym zapaleniu btony maziowej. Oznacza to, ze takie za-
biegi powinno sie wykonywa¢ u mtodych pacjentéw, czesto przed 10 rokiem zycia”.

Czy jest to bezpieczne?

Najwieksze obawy wigzace sie z radiosynowektomig dotyczg jej bezpieczenstwa. Na szczescie testy
wykazaty, ze wycieki materiatu radioaktywnego ze stawdw sa niewielkie lub wcale ich nie ma; nie wykry-
to tez zadnych zmian w chromosomach sygnalizujgcych zmiany o charakterze ztosliwym. Stosowany w
wiekszosci osrodkow w USA fosforan chromu jest zdaniem dr. Lucka bardzo bezpieczny: “w ostatnich
20-30 latach stosuje sie go tez u tysiecy pacjentéw z chorobg reumatoidalng”. Niemniej jednak lekarze
zawsze ostrzegajg pacjentdéw, ze istnieje pewne bardzo mate ryzyko, ze w przysztosci dojdzie do po-
wstania nowotworu. Wedtug doktora Lucka taka szansa wynosi jeden na dziesiec¢ tysiecy albo jest jesz-
cze mniejsza.

Kiedy trzeba wymieni¢ staw

Gdy synowektomia nie pomaga, a postepujacemu schorzeniu stawu towarzyszy silna bolesnos$é,
znieksztatcenie albo ograniczenie zakresu ruchu, lekarz moze zaleci¢ powazniejszy zabieg — wstawie-
nie sztucznego stawu (wszczepienie endoprotezy). Takie operacje u oséb ze skazami krwotocznymi
przeprowadza sie od 1973 r. Podczas zabiegu chirurg usuwa zniszczony staw i zastepuje go odporng
na zuzycie endoprotezg wykonang z metalu i plastiku.

Wstawienie endoprotezy usuwa bolesno$¢ i zwieksza ruchliwosé, ale niestety nie jest to zabieg dla
kazdego. Rehabilitacja po operacji jest wyczerpujgca i wymagajgca — pacjent musi mie¢ silng motywa-
cje, wspétpracowac z rehabilitantem i mie¢ realistyczne oczekiwania co do stanu po zabiegu. Ponadto
przeciwwskazaniem moze by¢ wystepowanie inhibitora.

Innym wyjsciem, ktére jednak wigze sie z ograniczeniem ruchliwosci stawu, jest zespolenie, polega-
jace na operacyjnym usztywnieniu stawu.

(opr. as na podst. artykutu Shelagh Ryan Masline “Joint Repair: News and Progress” w kwartalniku
HEMALOG 3/2001)

W nastepnym Biuletynie przedstawimy obszerne opracowanie dotyczgce endoprotez.

[2] TA SAMA SKAZA, INNE OBJAWY

Jeden chiopiec z ciezkg postacig hemofili A zaczyna otrzymywac profilaktycznie czynnik VIII,
gdy ma dwa lata, a jednak w wieku czterech lat nadal ma czeste wylewy — zwtaszcza powtarzajace sie
wylewy w lewym fokciu. Mimo zwiekszenia dawki czynnika krzepniecia wylewy w tokciu wcigz sie poja-
wiajg; gdy chtopiec ma szesc lat, zachodzi potrzeba wykonania synowektomii (usuniecia btony mazio-
wej). Mimo kontynuowania leczenia profilaktycznego chtopiec — teraz liczacy sobie szes¢ i pét roku —
ma utrzymujace sie krwawienia z nosa. Tymczasem inny chtopiec, u ktérego rowniez stwierdzono ciez-
ka posta¢ hemofilii A, miewa tylko dwa wylewy do roku, i to zwykle jedynie wskutek urazéw. Jednakze
jego brat, z takim samym schorzeniem, ma czeste wylewy.

Te dwa przypadki przedstawione przez dr Amy Shapiro, dyrektor centrum leczenia hemofilii i
zakrzepicy w stanie Indiana, stanowig ilustracje faktu, Zze odpowiedz na pytanie stanowigce temat semi-
narium: “Dlaczego poszczegdlni hemofilicy majg wylewy lub nie?” wymaga uwzglednienia nie tylko po-
ziomu czynnika krzepniecia. Naturalnie ogélnie wiadomo, ze r6znice miedzy poszczegdblnymi osobami
wynikajg z roznej predkosci rozpadu czynnika krzepniecia w organizmie (tzw. okresu pottrwania), wy-
stepowania inhibitora, stopnia aktywnosci; wptyw moga miec¢ tez infekcje i stany zapalne. Na takie roz-
nice mogq réwniez wptywa¢ uwarunkowania genetyczne. Chociaz nikomu z uczestnikdw seminarium
nie udato sie udzieli¢ petnej odpowiedzi na pytanie postawione w jego temacie, najnowsze badania do-
tyczace funkcjonowania uktadu krzepniecia sugeruja, ze istnieje szansa na poprawe leczenia hemofilii
dzieki wykorzystaniu nowych metod.

Takie podejscie opiera sie na ogromnej ztozonosci uktadu odpowiedzialnego za krzepniecie krwi
w naszym organizmie. Przede wszystkim nie jest to wtasciwie jeden uktad, lecz dwa: uktad krzepniecia,



ktory jest odpowiedzialny za tworzenie skrzepdw, oraz rownowazacy jego dziatanie uktad fibrynolitycz-
ny, powodujacy rozpuszczanie skrzepéw. Mozna je poréwnaé¢ do formacji ataku i obrony w druzynach
pitkarskich. Skuteczno$¢ uktadu krzepniecia mozna poprawi¢ nie tylko przez wzmocnienie tej “druzyny”,
lecz rowniez przez ostabienie “druzyny przeciwnej”, to znaczy uktadu fibrynolitycznego. Ponadto kazdy
z tych uktadéw jest ztozony z bardzo wielu indywidualnych graczy, ktérzy wspétpracujg ze sobg dla
osiggniecia koncowego wyniku. Oznacza to, ze oprécz wad genetycznych powodujgcych niedobdr
czynnika VIII lub IX mutacja genetyczna dotyczaca kazdej drobnej czesci tych uktadéw moze zmienic
sposoéb ich funkcjonowania; taka niewielka zmiana moze sprawic, ze wylew spowodowany niedoborem
czynnika krzepniecia bedzie powazniejszy — albo moze przeciwdziata¢ sktonnosci do krwawien, w rezul-
tacie czego wylewy bedg wystepowac jedynie rzadko.

Na przyktad dr Charles Esmon z Instytutu Badan Medycznych w Oklahomie opisat mutacje
czynnika V nazwang “factor V Leiden”. Ta wada genetyczna powoduje nadmierng sktonnos¢ do tworze-
nia skrzepdw. jezeli wystepuje ona przy hemofilii, wylewy sg rzadsze. “Factor V Leiden” taczy sie ze
zmniejszong zdolnosciag biatka okreslanego jako aktywna proteina C do blokowania dziatania czynnika
V. Badania na zwierzetach wykazaty, ze jezeli zablokuje sie dziatanie proteiny C, to faktycznie dopro-
wadza sie do wzmocnienia reakcji krzepniecia. Aktywna proteina C powoduje takze blokowanie dziata-
nia czynnika VIII. Czy zablokowanie tej proteiny mogtoby stanowi¢ nowy sposéb leczenia hemofilii?

Inne biatko, ktérego dziedziczny brak moze mie¢ zwigzek ze zwiekszonym krzepnieciem, to pro-
teina Z. Zdaniem dr. George’a J. Broze’a ze szpitala w St. Louis zespét ztozony z proteiny Z i innych
pokrewnych substancji blokuje dziatanie czynnikow Xa i Xia we wczesnych fazach procesu krzepniecia i
w ten sposob ostabia tworzenie sie skrzepu. W badaniach na myszach stwierdzono, ze nieobecnos¢
ostabiajacej proteiny Z przy jednoczesnym wystepowaniu sprzyjajacej krzepnieciu mutacji “factor V Le-
iden” moze faktycznie doprowadzi¢ do zagrazajacej zyciu przewagi tworzenia sie skrzepéw. Czy te spo-
strzezenia dadza sie jako$ spozytkowaé? Czy przez obnizenie poziomu proteiny Z u noworodkéw moz-
na wzmocni¢ proces krzepniecia i zabezpieczy¢ te dzieci przed wylewami w obrebie gtowy podczas
porodu?

Na to, jak powazna jest hemofilia u danej osoby, wptyw moga tez mie¢ nastepujace czynniki:

— jaka odpornos¢ na rozpuszczanie wykazuje fibryna w skrzepie (jedna teoria sugeruje, ze w niekto-
rych rodzajach hemofilii problemem moze byc¢ nie tyle brak tworzenia sie skrzepow, co przedwcze-
sne rozpuszczanie sie utworzonego skrzepu);

— jak funkcjonujg ptytki;

— czy wewnetrzna wysciotka naczyn krwionosnych jest bardziej czy mniej podatna na urazy (uraz po-
woduje stan zapalny, a ten z kolei moze sprzyja¢ krzepnieciu).

Krotko méwiac, wydaje sie, ze przyczyny wystepowania lub niewystepowania wylewéw i krwa-
wien u 0s6b z hemofilig majg zwigzek z wieloma réznymi procesami. Lepsze zrozumienie tych rézno-
rodnych elementow moze doprowadzi¢ do opracowania nowych sposobéw leczenia hemofilii, innych niz
tylko stosowane obecnie metody biezacego uzupetniania czynnikédw krzepniecia w organizmie — takie
sposoby bytyby szczegblnie wartosciowe w przypadku wystepowania inhibitoréw.

(opr. as na podst. artykutu J. S. King i B. R. Slonevsky “Same Deficiency, Different Disorder” w kwartal-
niku HEMALOG, nr 1/2002)

[3] PORADNICTWO GENETYCZNE W HEMOFILII

Poradnictwo genetyczne staje sie coraz wazniejszym elementem kompleksowej opieki medycznej
nad chorymi na hemofilie i ich rodzinami. Podstawowy cel — zapewnienie wystarczajgcej ilosci bez-
piecznych preparatéw czynnikdw krzepniecia — zostat juz osiagniety [artykut mowi o sytuacji we Who-
szech — przyp. red. Biuletynu], rozpoczeto wiec dziatania zmierzajace do poprawienia jakosci zycia cho-
rych i ich bliskich, w tym réwniez potencjalnych nosicielek choroby, dla ktérych informacja o mozliwosci
jej przekazania dzieciom jest niezwykle cenna.

ldentyfikacja nosicieli hemofilii A i B byta niemozliwa do momentu znalezienia genéw odpowiedzial-
nych za produkcje biatkowych czynnikow krzepniecia VIII i IX. Badanie ich poziomu w surowicy krwi,
jakkolwiek obnizonego u nosicieli przecietnie do 50% normy, jest metoda nieprecyzyjng i nie pozwalaja-
cg na stwierdzenie lub wykluczenie nosicielstwa. Na poczatku lat 80-tych wyizolowane i sklonowane
zostaty geny czynnikow VIII i IX, co dato podstawy rozwojowi diagnostyki genetycznej tych schorzen.
Badanie nosicielstwa opiera sie na dwéch metodach: bezposredniej, polegajacej na stwierdzeniu obec-
nosci mutacji odpowiedzialnej za chorobe, oraz posredniej — tzw. analizie sprzezen DNA.



W ciezkiej postaci hemofilii A najpowszechniejszg mutacja, wykrywang u prawie potowy pacjentow,
jest inwersja (“odwrécenie”) fragmentu DNA w obrebie genu czynnika VIII. Oprécz tego niemal kazda
rodzina obcigzona ciezkg postacia tej skazy prezentuje inng zmiane w materiale genetycznym. Ograni-
czenia diagnostyki wynikajg z faktu, iz nie zawsze udaje sie zidentyfikowa¢ mutacje u konkretnego cho-
rego, by méc sprawdzi¢ jej obecnos¢ u badanej krewnej. Ponadto niemoznosé zbadania samego cho-
rego oraz sporadyczne wystepowanie choroby (bez historii rodzinnej) dodatkowo obnizajg skutecznos¢
dostepnych metod. W przypadku choroby spontanicznej mozliwe jest jedynie wykluczenie nosicielstwa.

Obecne mozliwosci diagnostyczne obrazujg wyniki trzyletnich badan, rozpoczetych w 1995 roku we
Witoszech, ktére miaty ma celu identyfikacje nosicielek hemofilii. Objeto nimi 142 kobiety pochodzace z
czterdziestu rodzin dotknietych hemofilig A oraz dziewieciu rodzin z hemofilig B. Spos6b postepowania
byt nastepujacy: u chorych z ciezka postacig hemofilii A poszukiwano metodg PCR (reakcji tancuchowej
polimerazy) inwersji jako najczesciej wystepujacej zmiany, w przypadkach dodatnich analiza sprzezen
postuzyta do przesledzenia loséw wadliwego genu w rodzinie chorego, co dato odpowiedz w kwestii
nosicielstwa spokrewnionych kobiet. W pozostatych przypadkach hemofilii A oraz we wszystkich hemofi-
lii B poszukiwano z r6znym skutkiem mutacji odpowiedzialnej za chorobe (metodg elektroforezy typu
CSGE oraz sekwencjonowania DNA). Uzyskano nastepujace wyniki: inwersja w obrebie genu FVIII byta
obecna u 50% chorych z ciezkg postacig hemofilii A, co pozwolito na uzyskanie wyniku u 44 kobiet. Z
pozostatej grupy kobiet potencjalnie bedacych nosicielkami hemofilii A, 45 przebadano z powodzeniem
za pomocg analizy sprzezeh DNA, jednak w kolejnych 37 przypadkach metoda ta nie data odpowiedzi.
W przypadku hemofilii B badanie zakonczyto sie sukcesem w potowie przypadkow (u o$miu z szesnastu
kobiet).

W celu polepszenia skutecznosci badan nosicielstwa trwajg proby identyfikacji coraz to nowych mu-
tacji, charakterystycznych dla tych skaz krwotocznych; juz w trakcie trwania samego badania znaleziono
dziewie¢ dotad nieznanych.

Korzysci wynikajace z diagnostyki genetycznej potencjalnych nosicieli wykraczajg poza problematyke
planowania zatozenia rodziny, macierzynstwa i ewentualnych badan prenatalnych. Odkryto réwniez
zwigzek miedzy rodzajem mutacji a czestoscig wystepowania u chorych na hemofilie najpowazniejsze-
go powiktania terapii substytucyjnej, jakim jest powstawanie przeciwciat skierowanych przeciw czynni-
kowi VIII lub IX. Pewne defekty genetyczne predysponujg do ich ujawnienia sie w toku zycia, co kompli-
kuje leczenie i stwarza w przypadku hemofilii B ryzyko anafilaksji (uogdlnionej reakcji uczuleniowej).
Nalezg do nich: inwersja, rozlegte delecje (brak fragmentu DNA) oraz mutacje typu “stop” (zmieniony
fragment DNA powoduje, iz produkcja biatka zostaje przedwczesnie przerwana). Znajomo$¢ rodzaju
mutacji pozwala oszacowac u chorego dziecka ryzyko tych powiktan i rozpocza¢ profilaktyke.

(opr. Joanna Zdziarska, stud. V r. CMUJ w Krakowie
na podst. artykutu “Experience of a single Italian center in genetic counceling for hemophilia: from
linkage analysis to molecular diagnosis”, czasopismo HAEMATOLOGICA vol. 85(5), maj 2000 r.)

[4] PRZESZCZEP WATROBY PRZY LAGODNEJ HEMOFILII

Jak podano w grudniu 2001 r., w Uniwersyteckim Centrum Medycznym w Waszyngtonie przeprowa-
dzono pierwszg zakonczong powodzeniem transplantacje watroby u chorego z tagodng postacig hemo-
fili A. Pacjentem byt 37-letni mezczyzna z marskoscig watroby, a przeszczep pochodzit od zyjacego,
niespokrewnionego z biorca dawcy.

Dla unikniecia nadmiernego krwawienia podczas operacji zastosowano rekombinowany czynnik Vlla
(FVlla) oraz czynnik VIIl. Po dokonaniu przeszczepu u pacjenta stwierdzono ustgpienie niedoboru
czynnika VIII. Bezposrednio przed zabiegiem chory otrzymat 27 mcg/kg (2400 mcg) czynnika Vlla, dzie-
ki czemu niemal catkowicie skorygowano wskazniki krzepniecia. Podano mu takze dozylnie jednorazo-
wo dawke 4180 jednostek koncentratu czynnika VIII, korygujac poziom czynnika VIII do ok. 100% nor-
my. Poziom czynnika VIII w organizmie pacjenta wzrést z 40% przy przyjeciu do 405% przy wypisie; w
ten sposéb znikneta koniecznosé dalszego podawania koncentratéw czynnika VIII. W trzy tygodnie po
operacji czas protrombinowy u pacjenta pozostawat w normie, przez co odpadta koniecznos¢ dalszego
podawania czynnika Vlla. Dr Craig M. Kessler, gtowny autor raportu dotyczacego tej operaciji,
a zarazem ordynator Kkliniki hematologii i onkologii Uniwersyteckiego Centrum Medycznego
w Waszyngtonie, stwierdzit: “W wyniku przeprowadzonej operacji transplantacji watroby pacjent przestat
by¢ chory na hemofilie, poniewaz usunieto przyczyny zaburzen krzepliwosci i sktonnosci do krwawien.
Wyniki operacji mozna okresli¢ jako bardzo zachecajace”.

(opr. as na podst. materiatéw z Internetu:
http://www.hemophilia.org/resources/enotes/december/december4.htm)



[5] WIADOMOSCI Z KOL

Krakéw

Na przetomie roku 2000/01 Klinika Hematologii Collegium Medicum Uniwersytetu Jagiellonskiego
pod kierunkiem prof. Aleksandra Skotnickiego, przy wspétudziale Zarzadu Kota Krakéw zorganizowata
6-miesieczne leczenie profilaktyczne obejmujace 42 chorych z hemofilig A i 10 chorych z hemofilig B.
Zakwalifikowani zostali chorzy powyzej 12 roku zycia, majacy poziom AHG ponizej 2%. Chorzy przez
okres tego leczenia byli poddawani cyklicznym badaniom kontrolnym. Czynniki krzepnigecia specjalnie i
tylko na ten cel zostaty przekazane przez firme farmaceutyczng z Niemiec. Chorzy w tym czasie korzy-
stali z indywidualnych ¢éwiczen rehabilitacyjnych.

W lipcu 2001 r. zorganizowano w Radziszowie turnus rehabilitacyjny dla 8 chtopcéw chorych na he-
mofilie w wieku od 7 do 16 lat, z poziomem czynnika ponizej 1%. Chtopcy uczestniczyli w zajeciach re-
habilitacyjnych indywidualnych i grupowych. Codziennie brali udziat w ¢wiczeniach na basenie ptywac-
kim. Najmtodsi uczyli sie samodzielnie przetacza¢ czynnik krzepniecia pod opieka wysoko wykwalifiko-
wanej pielegniarki. Chtopcy mieli zapewniong catodobowa opieke wychowawczg i medyczna.

22 listopada 2001 r. odbyto sie zebranie czionkéw Kota. W zebraniu wzieli udziat zaproszeni prof.
Walentyna Balwierz i dr Danuta Pietras z Instytutu Pediatrii w Prokocimiu, prof. Aleksander Skotnicki z
Kliniki Hematologii CM UJ oraz dr Beata Mazurek z Centrum Krwiodawstwa i Krwiolecznictwa. Wyjasnili
wiele problemow, z ktérymi zwracali sie chorzy przybyli za zebranie. Ponadto na zebraniu wreczono
odznaczenie Zastuzonego Honorowego Dawcy Krwi, przyznane panu Franciszkowi Nosalowi za odda-
nie ponad 25 litrow krwi na rzecz chorych na hemofilie.

Andrzej Zdziarski

Czekamy na informacje z innych két naszego Stowarzyszenia, zwitaszcza tych, ktdre jeszcze nie
przedstawiaty swoich dokonar na tamach Biuletynu.

[6] AKTUALNE DANE DOTYCZACE OSRODKOW LECZENIA HEMOFILII

WOJEWODZTWO SLASKIE
Dzieci:

Oddziat Hematologii Onkologicznej, Klinika Pediatrii i Hematologii, Slaskie Centrum Pediatrii, 41-
800 Zabrze, ul. 3 Maja 13/15
tel. (0-prefiks-32) 2711261, fax (0-prefiks-32) 2713760

Chorzowskie Centrum Pediatrii, Oddziat Hematologii i Onkologii Dzieciecej, Chorzéw ul. Truchana
7
tel. (0-prefiks-32) 3490081, 3490005

Dorosli:

Wojewoddzka Poradnia Hematologiczna, 40-038 Katowice, ul. Powstancéw 31
tel. (0-prefiks-32) 2091136
czynna 8.00 do 17.00

Panstwowy Szpital Kliniczny, Katedra i Klinika Hematologii Slaskiej Akademii Medycznej, 40-029
Katowice, ul. Reymonta 8
tel. (O-prefiks-32) 2591200

Gdzie jeszcze mozna uzyskaé pomoc (ponizsze oddziaty prawie zawsze dysponujg czynnikiem):

Dzieci:

Wojewddzki Szpital Specjalistyczny im. Najswietszej Maryi Panny, Czestochowa, ul. Bialska
104/118
Oddz. Dzieciecy, tel. (0-prefiks-34) 3227121, 3227143

Szpital Pediatryczny, Bielsko-Biata, ul. Sobieskiego 83
| Oddziat wewnetrzny,



tel. (0-prefiks-33) 8125000 do 4 wewn. 250, 8192762

Szpital nr 1, Gliwice ul. Kosciuszki 29
Oddziat Pediatrii, tel. (0-prefiks-32) 2318221 wewn. 287, 277

Dorosli:

Zespot Zaktadéw Opieki Zdrowotnej, Cieszyn, ul. Bielska 4
| Oddz. Choréb Wewnetrznych, tel. 8520511 wewn. 370, 371, 372

Szpital Wojewddzki, Bielsko-Biata, ul. Stalowa 10
| Oddziat Wewnetrzny, tel. (0-prefiks-33) 8144011 wewn. 2455, 247, 246

Wojewddzki Szpital Zespolony, Czestochowa ul. PCK 1
Oddziat Choréb Wewnetrznych, tel. (0-prefiks-34) 3254821

Szpital nr 1, Gliwice, ul. Kosciuszki 29
Il Oddziat Chorob Wewnetrznych, tel. (0-prefiks-32) 2318221 wewn. 242

(na podstawie danych przekazanych przez Koto Terenowe w Katowicach)

Prosimy o nadsytanie aktualnych danych (chodzi zwtaszcza o nowe numery telefonéw) dotyczacych
osrodkow swiadczgcych pomoc medyczng dla osob z hemofilig i innymi skazami krwotocznymi, nie tylko
w miastach wojewodzkich. Bedziemy je publikowa¢ w nastepnych Biuletynach. Takie informacje mogaq
sie okazac szczegolnie przydatne podczas wyjazdow do innych miejscowosci.

[7] OGRANICZENIE ULG KOMUNIKACYJNYCH

W koncu ubiegtego roku nasi parlamentarzysci debatowali w sejmie nad ograniczeniem przywilejéw
dla oséb niepetnosprawnych. Wynikiem tych dziatan byto m.in. zmniejszenie nabytych przez dziesigcio-
lecia przywilejéw oséb niepetnosprawnych dotyczacych ulgowych przejazdéw PKP i PKS. C6z, nowy
rok okazat sie ponownie peten “mitych niespodzianek” dla ubozejgcego w swej znacznej czesci srodo-
wiska 0s6b niepetnosprawnych.

Aby w przejrzysty sposob zaprezentowac Panstwu zaistniate zmiany, na specjalnej wktadce miedzy
stronami 8 i 9 zamieszczamy tabele, ktéra powinna utatwi¢ osobom zainteresowanym lepszg orientacje
w obowigzujacych od 1 lutego br. zasadach ulgowych przejazdéw srodkami publicznego transportu
zbiorowego — PKP oraz PKS.

RP

[8] UWAGA! KARTY PARKINGOWE

Po ponad rocznym okresie wydawania (przez jednostki nalezace do starostéw powiatow) legitymaciji
potwierdzajgcych uprawnienie do niestosowania sie do niektérych znakéw drogowych (podstawa praw-
na: Rozporzadzenie Ministra Transportu i Gospodarki Morskiej z 29 czerwca 2000 r. - Dz.U. nr 65
poz.781 z dn. 26. 07. 2000 r.) na mocy ustawy zawartej w Dzienniku Ustaw nr 129 poz. 1443 i 1444 z
dnia 6. 09. 2001 r. starostowie zostali zobowigzani do wydawania tzw. “Kart Parkingowych”, ktore be-
dzie mozna uzyska¢ m.in. na podstawie orzeczenia i opinii zespotu do spraw orzekania o stopniu nie-
petnosprawnosci (czesto takie zespoty funkcjonujg w naszym kraju przy PCPR-ach, MOPS-ach itp.).
Oczywiscie ostateczng decyzje o tym, kto (jaka jednostka samorzadu lokalnego) w danym powiecie ma
wydawaé ww. karte, podejmie sam starosta.

Wspomniang karte uprawniona osoba niepetnosprawna bedzie musiata umiesci¢ za przednig szybg
swojego pojazdu w sposOb umozliwiajacy jej odczytanie. Polski posiadacz “Karty Parkingowej”, jak za-
pewnia ustawodawca, bedzie mogt korzystac z przywilejow dla oséb niepetnosprawnych takze za grani-
cami naszego kraju.

Do 1. lipca 2002 r. niepetnosprawni moga jeszcze korzysta¢ z dotychczas wydawanych legitymacii,
jednak do tego dnia muszg one zosta¢ wymienione na nowe dokumenty. W chwili pisania tego artykutu
nie jest mi jeszcze znana tre$¢ nowego rozporzadzenia Ministra Infrastruktury, ktére ma szczegétowo
okresli¢ m.in. zasady, wzér oraz cene ww. karty. Mam nadzieje, ze ta zmiana dokumentow nie okaze sie
ponownie niedopracowanym do korica pomystem, narazajagcym niepetnosprawnych na kolejne koszty i
ucigzliwosci zwigzane z procedurg ubiegania sie 0 nig.



O dalszych szczegotach zwigzanych z funkcjonowaniem “Kart Parkingowych” postaram sie napisac
w jednym z najblizszych numerdéw naszego Biuletynu.
Robert Prencel

[91 BANDAZE, KOMPRESY, OPASKI

Czasami musimy unieruchomi¢ kohczyne. Nieraz takze zachodzi potrzeba przytozenia lodu (na po-
czatku wylewu) lub zastosowania oktadu rozgrzewajacego (gdy wylew juz sie wchtania). Warto wie-
dzie¢, z czego w takich wypadkach mozemy skorzystac.

Przydatne moga by¢ bandaze o nazwie “Coban" — sg to samoprzylegajace bandaze elastyczne, wy-
konane z porowatej wtdbkniny przepuszczajacej powietrze. Silnie przylegajg do ciata, utrzymujac staty
poziom naprezenia. Nie wymagajg stosowania zapinek, poniewaz sg samoprzylepne. Mozna je stoso-
wacé do mocowania opatrunkéw, cewnikow, szyn lub oktaddw, a takze jako opaski uciskowe lub usztyw-
niajace przy skreceniach, zwichnieciach, no i wylewach.

Do oktadéw mozna wykorzysta¢ “ColdHotPack”. Sg to miekkie, wypetnione zelem woreczki foliowe.
Zel wewnatrz ma duzg pojemnos¢ termiczna, jest nietoksyczny i zachowuje plastyczno$é nawet przy
znacznym ochtodzeniu. Dzieki temu nadaje sie jako kompres ochtadzajacy lub ogrzewajacy wielokrot-
nego uzytku. Wystarczy przechowywaé¢ go w zamrazalniku, aby po wyjeciu stosowac jako zimny oktad.
Aby zrobi¢ ciepty oktad, nalezy wtozy¢ go na kilka minut do goracej wody (do 80° C) lub — po uprzednim
umieszczeniu w pokrowcu — do kuchenki mikrofalowej na 1 minute.

Producentem wspomnianych bandazy i zeli jest amerykanska firma 3M St. Paul z Minnesoty. U nas
dystrybutorem jest firma 3M Poland Sp. z 0.0., al. Katowicka 117, Kajetany k/Warszawy, 05-830 Nada-
rzyn; tel. (0-prefiks-22) 739-60-00, 739-60-85, fax (0-prefiks-22) 739-60-05.

Firma ta ma w swojej ofercie rowniez opaski usztywniajace zastepujace gips, tzw. “ScotchCast Plus”,
a takze poétsztywne opaski unieruchamiajace “SoftCast”, do wykonywania longiet i szyn potsztywnych w
sytuacjach, gdy catkowite unieruchomienie nie jest konieczne. Brak catkowitej sztywnosci pozwala na
wykonywanie “mikroruchéw” zapobiegajacych zanikom miesniowym i przykurczom. Niestety, ich cena
jest dos¢ wysoka.

Zdzistaw Grzelak

BIULETYN INFORMACYJNY Polskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie. Do uzytku wewnetrznego.

Opracowat Adam Sumera. Wspbétpraca: Robert Prencel.

Korespondencje prosimy kierowa¢ pod nastepujacy adres: tddzkie Koto Terenowe Polskiego Stowarzyszenia Chorych na
Hemofilie, ul. Zarzewska 10/18, 93-184 +6dz.

Nasz kontakt internetowy: rpren@uml.lodz.pl



Uprawnienia do bezplatnych i ulgowych przejazdéw Srodkami publicznego transportu zbiorowego — PKP i PKS - oraz rodzaje dokumentéw poswiadczajacych ww. uprawnie-
nia (wg Dz. U. nr 4 poz. 34 72002 r. oraz Dz. U. nr 8 poz. 74 z 2002 r.)

OsoBYy PKP PKP
UPRAWNIONE | 2klasa | 2 klasa* DOKUMENTY PKS* | DOKUMENTY UWAGI
osobowe | pospieszne
Opie- 78% ulgi | 78% ulgi | wymagane sa dokumenty dziecka jak okreslone ponizej 78% ulgi | wymagane Bilet jednorazowy
kun/rodzic sa doku- trasa: dom — przedszko-
dzieci i mfo- menty le, szkota, SOSzW,
dziezy niepet- dziecka jak | o¢rodek rehab.-wycho-
nosprawnej okreslone wawczy, DPS, ZOZ,
ponizej PPP, poradnia specjali-
styczna i z powrotem
Dzieci i mlo- 78% ulgi | 78% ulgi legitymacja (dla os6b uczacych si¢) szkolna lub studencka wraz z jednym z poniz- 78% ulgi | wymagane Bilet jednorazowy lub
dziez niepet- szych dokumentow; sg takie do- | miesieczny
nosprawna (dla nie u.czafcych si¢) legitymacja PZN, PZG, PSROzUU, Krajowego Komitetu Po- kumenty, rasa: dom — przedszko-
(do 26 roku mocy Dzieciom przy TPD; jakprzy | e, szkota, SOSZW
Zycia) duplikat zaswiadczenia lek. dot. prawa do zasitku pielegnacyjnego; podrézy o s"ro dek r;:hab W ého-
wypis z tresci orzeczenia komisji lekarskiej ds. inwalidztwa i zatrudnienia; pociagami wawcz DPS' ZgZ
wypis z tresci orzeczenia lekarza orzecznika ZUS; PKP PPP Y dni ’ .’1._
legitymacja osoby niepetnosprawnej wystawiona przez uprawniony organ; » poradma specjal
przy dojazdach do ZOZ, OPS wymagane jest za§wiadczenie okreslajace termin styczna 1z powrotem
i miejsce badania, leczenia, konsultacji albo pobytu w DPS-ie
Opiekun/prze- |bezplat-nie| bezptat- | wymagany jest jeden z dokumentéw osoby niewidomej lub osoby z I grupa (patrz 78% ulgi | wymagane Bilet jednorazowy
wodnik osoby nie*** ponizej) sa takie do-
z I grupg in- kumenty,
walidzka** jak przy
i niewidomej podrézy
PKP
Osoby z 1 37% ulgi |37% ulgi***| WYPIs z tresci orzeczenia komisji lekarskiej ds. inwalidztwa i zatrudnienia (albo ko- | 376, ylgi | wymagane | Bilet jednorazowy
grupg inwa- misji wojskowej lub MSWiA); sa takie do-
lidzkg** wypis z tredci orzeczenia lekarza orzecznika ZUS (dla I grupy — niezdolno$¢ do sa- kumenty,
modzielnej egzystencji), KRUS; jak przy
za$wiadczenie ZUS zaliczajace wyrokiem sadu do I grupy badzZ uznanie niezdolnos$ci podrézy
do samodzielnej egzystencji na czas okreslony; pociagami
legitymacja osoby niepetnosprawnej stwierdzajaca znaczny stopien wystawiona przez PKP

uprawniony organ;
legitymacja emeryta-rencisty wojskowego/policyjnego z I grupa;
+ dowad osobisty lub inny dokument stwierdzajacy tozsamos¢ osoby

Kontynuacja tabeli: Uprawnienia do bezplatnych i ulgowych przejazdéw srodkami publicznego transportu zbiorowego — PKP i PKS




OsoBY PKP PKP

UPRAWNIONE | 2Kklasa | 2 klasa* DOKUMENTY PKS* | DOKUMENTY UWAGI
osobowe | pospieszne

Niewidomi | 37% ulgi | 37% ulgi | legitymacja PZN lub ZOZRzP; 37% ulgi | wymagane | Bilet jednorazowy lub
legitymacja osoby niepelnosprawnej wystawiona przez uprawniony organ; sa takie do- | miesieczny
ewentualnie: kumenty,
wypis z tredci orzeczenia komisji lekarskiej ds. inwalidztwa i zatrudnienia; wypis jak przy
z treSci orzeczenia lekarza orzecznika ZUS; wymienione powyzej dokumenty powin- podrézy
ny stwierdza¢ inwalidztwo z powodu stanu narzadu wzroku. pociagami
+ dowdd osobisty lub inny dokument stwierdzajacy tozsamos¢ osoby PKP

Emeryci 37% ulgi |37% ulgi***| zaswiadczenie wydane m.in. przez terenowe jednostki PZERil 2 razy w roku

i rencisci oraz + dowdd osobisty lub inny dokument stwierdzajacy tozsamos¢ osoby

ich wsp6tmat-
zonkowie, na
ktérych pobie-
rane sg dodat-
ki rodzinne

?nwalida WO- | 37% ulgi | 37% ulgi legitymacja inwalidy wojennego potwierdzajaca inwalidztwo 37% ulgi | Wymagane
jenny lub sq takie do-
kombatant kumenty,
jak przy
podrézy
PKP
!nwalida WO- | 78% ulgi | 78% ulgi legitymacja inwalidy wojennego potwierdzajaca inwalidztwo 78% ulgi | Wymagane
jenny I grupy sq takie do-
+ towarzysza- kumenty,
cy przewod- jak przy
nik podrézy
PKP

* powyzszych ulg nie stosuje si¢ do pasazeréw odbywajacych podréz pociagami EuroCity, EuroNight, InterCity w komunikacji krajowej i migdzynarodowej oraz pasazeréw w komu-
nikacji autobusowej przyspieszonej, pospiesznej i ekspresowe;j.

** to dawne okreslenie obecnie obowigzujacej nazwy “znaczny stopien niepelnosprawno$ci” lub osoby catkowicie niezdolnej do pracy i samodzielnej egzystencji w rozumieniu przepi-
s6w o emeryturach i rentach z Funduszu Ubezpieczef Spotecznych (ZUS).

*#%* ulga obejmuje réwniez przejazd pociagiem ekspresowym.

Skroty:

DPS — Dom Pomocy Spotecznej; KRUS — Kasa Rolniczego Ubezpieczenia Spolecznego; OPS — Osrodek Pomocy Spotecznej; PPP — Poradnia Psychologiczno-Pedagogiczna;
PSROzUU - Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z Uposledzeniem Umystowym; PZERII — Polski Zwiazek Emerytéw, Rencistéw i Inwalidéw; PZG — Polski Zwiazek Gluchych;
PZN — Polski Zwiazek Niewidomych; SOSzW — Specjalny Osrodek Szkolno-Wychowawczy; TPD — Towarzystwo Przyjaciét Dzieci; ZOZ — Zaktad Opieki Zdrowotnej; ZOZRzP —

Zwiazek Ociemnialych Zotierzy Rzeczypospolitej Polskiej; ZUS — Zaktad Ubezpieczen Spotecznych.



