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Jednym z zagadnien pilnie $ledzonych przez chorych ze skazami krwotocznymi sq kwe-
stie terapii genowej. Dlatego tez artykut Joanny Zdziarskiej po$wiecony tym problemom
otwiera niniejszy numer Biuletynu [1].

Dobrze wiedziec, jaki standard opieki nad chorymi na hemofilie zapewniajg inne kraje. W
sekcji 2 przedstawiamy omowienie zasad takiej opieki w Danii.

Kongres w Sewilli przynidst wiele wystapienn poswieconych hemofilii. W tym Biuletynie
pierwsza cze$c¢ relacji — o endoprotezach [3]. Informujemy takze o postepach przy otrzymy-
waniu czynnika VIII [4, 5].

Wiekszos¢ materiatow pojawiajgcych sie w Biuletynie przyjmuje perspektywe lekarzy,
chorych lub rodzicow. Hemofilia moze by¢ jednak powaznym problemem rowniez dla zdro-
wego rodzenstwa. O konsekwencjach hemofili w rodzinie oraz o sposobach pomagania
zdrowym dzieciom w pokonywaniu barier psychologicznych moéwi artykut w sekcji 6.

Polecam takze sugestie dotyczace prowadzenia zeszytu przetoczen [7].

Mariusz Sobczak z Wroctawia opisat dla nas swojq wakacyjng wyprawe na Sniezke [8].
Artykut w sekcji 10 ma ambicje zachecic¢ czytelnikdw Biuletynu do podzielenia sie z innymi
osobami wtasnymi refleksjami luzno zwigzanymi z hemofilig.

Adam Sumera

[1]1 PRZYSZLOSC LECZENIA HEMOFILII - TERAPIA GENOWA

Pierwsze badania nad terapig genowg hemofilii prowadzone byly w latach osiemdziesia-
tych na modelach zwierzecych. Od tego czasu poczynione zostaty ogromne postepy w tej
dziedzinie, podjeto kilka prob leczenia za jej pomocg o0s6b chorych na hemofilie, a wyniki
tych eksperymentéw sg coraz bardziej obiecujace.

Biotechnolodzy i lekarze pracujacy nad zastosowaniem tej terapii w medycynie chetnie
czynig wiasnie posta¢ ciezka hemofilii przedmiotem swoich badan. Ma to kilka waznych
przyczyn: bardzo dobrze poznano juz geny czynnika VIl i IX oraz ich mutacje, jak réwniez
samg chorobe, jej leczenie i powiktania. Ponadto aby osiggng¢ ogromna poprawe stanu pa-
cjenta, wystarczy uzyskac niewielki efekt — podnies¢ poziom czynnika nawet o zaledwie kilka
procent (przeksztatci¢ hemofilie ciezkg w tagodng). Oczekiwana dtugos$¢ zycia chorych na
hemofilie nie odbiega obecnie znaczgco od wartosci u ludzi zdrowych, co pozwala na wielo-
letnig obserwacje wynikéw leczenia i skutkow ubocznych. Sukces terapii genowej pozwolitby
réwniez na zminimalizowanie kosztow leczenia.

Wyzwaniem dla naukowcow jest znalezienie takiego wektora (nosnika), ktéry bytby bez-
pieczny dla organizmu i nie powodowatby odpowiedzi uktadu immunologicznego. Stosowane
w tym celu adenowirusy (rodzaj wirusow powodujacych przeziebienie) sg bardzo efektywne
w dostarczaniu genu do komorek docelowych, wywotujg jednak silng reakcje odpornosciowg
— cytotoksyczne limfocyty T niszczg komorki, do ktdrych wniknat wirus z leczniczym genem
(dlatego efekt terapeutyczny jest krotkotrwaty, a powtérne zastosowanie terapii u tego same-
go pacjenta ryzykowne). Wirusy te poddaje sie wiec coraz dalej idgcym modyfikacjom, ktére
majag uczyni¢ je “niewidocznymi” dla komérek obronnych organizmu. Do bardzo obiecujacych
wektorow nalezg parwowirusy AAV (nie sg chorobotworcze dla cztowieka i majg zdolnos¢
wnikania réwniez do niedzielacych sie komérek) oraz lentiwirusy (blisko spokrewnione z wi-
rusem HIV, bardzo efektywne).



W kwietniu 2002 r. w Filadelfii odbyta sie pigta konferencja dotyczgca terapii genowej
w hemofilii zorganizowana przez amerykanska National Hemophilia Foundation. Zaprezen-
towano tam najnowsze osiggniecia w tej dziedzinie i wyniki dotychczasowych badan. Przed-
stawione zostaty prowadzone aktualnie badania | fazy, tzn. takie, w ktérych terapia jest te-
stowana pod katem dziatan niepozadanych na bardzo matej grupie pacjentow:
= W Pétnocnej Karolinie uzyto zmodyfikowanych adenowiruséw do wprowadzenia genu
czynnika VIII do komoérek watroby jednego pacjenta. W rezultacie poziom czynnika w jego
krwi wzrést do 1-1,5% normy. Niestety pacjent rozwinat reakcje zapalng w odpowiedzi na
obecnos¢ wirusa (wysoka goraczka i wzrost poziomu enzymow watrobowych), w zwigzku
z czym zatrzymano program, jednak planowane jest jego wznowienie z uzyciem nizszych
dawek.
= W Kalifornii uzyto jako nosnika rekombinowanego wirusa AAV. Gen kodujacy czynnik IX
wprowadzono w niskich dawkach przez tetnice watrobowg do watroby dwdch pacjentow.
Osiggnieto wzrost poziomu czynnika do okoto 1%. Nie pojawity sie przeciwciata przeciwko
czynnikowi IX, a parametry watroby i nerek nie pogorszyly sie. Niestety wykryto obecnosc
wektora w nasieniu obu pacjentow. Chociaz nie ma dowodow na to, iz mogtby on by¢ prze-
kazywany z pokolenia na pokolenie, nalezy zastosowac¢ najwyzsze srodki ostroznosci w tej
kwestii. U pierwszego pacjenta wirus przestat by¢ wykrywalny w spermie po dziesieciu tygo-
dniach. Nastepny etap programu, w ktérym terapia w wyzszej dawce podana bedzie czterem
osobom, nie rozpocznie sie, dopoki wirus nie zniknie z nasienia drugiego pacjenta.

Sam gen kodujacy czynnik VIII poddawany jest kolejnym manipulacjom, majacym na celu
jego zmniejszenie (jako duzo wiekszy od genu czynnika IX jest trudniejszy do “upakowania”
do wnetrza wektora) oraz polepszenie wtasciwosci produkowanego przez niego biatka —
zwiekszenie jego wydzielania, aktywnosci, przedtuzenie czasu péttrwania.

Trwajg réwniez prace nad metodami podawania genu czynnika VIII i IX przez inhalacje
(bez uzycia nosnika wirusowego).

By¢ moze niedtugo czynnik bedzie podawany chorym doustnie, ta droga jest mozliwa
dzieki wyhodowaniu transgenicznych swin, produkujgcych i wydzielajacych czynnik IX z mle-
kiem. Bytoby to szczegdlnie przydatne w krajach trzeciego $wiata jako tania (bardzo wydaj-
na) i tatwa w stosowaniu metoda leczenia.

Na zwierzetach badana jest rowniez nieinwazyjna, doustna terapia genowa — gen czynni-
ka IX podawany jest myszom w potaczeniu z rekombinowanym receptorem progesterono-
wym (struktura zapewniajgca celowany transport genu do jgdra komoérkowego) oraz z dodat-
kiem progesteronu w postaci emulsji. Progesteron jest naturalnym hormonem sterydowym,
jego obecnosé umozliwia tatwe wnikniecie do wnetrza komorki.

Wyniki obecnych badan pozwalajg mie¢ nadzieje, iz w niedtugiej przysztosci znikng nie-
dogodnosci zwigzane z dozylnym podawaniem czynnikdw krzepniecia, a hemofilia leczona
bedzie na poziomie podstawowym — uszkodzonego genu.

Joanna Zdziarska
oprac. na podst.: (1) The latest findings in gene therapies, “Haemophilia World” vol. 9, nr 2 (June
2002); (2) Hemophilia A — From Basic Science to Clinical Practice, “Seminars in Thrombosis and He-
mostasis” 2002; 28: 309-322; (3) www.hemophilia.ca; (4) Gene Therapy of Hemophilia, “Seminars in
Thrombosis and Hemostasis” 2001; 21: 417-424

[2] OPIEKA NAD CHORYMI NA HEMOFILIE W DANII

Ponizszy materiat stanowi opracowanie informacji przedstawionej przez dr. Jirgena Inger-
leva z Danii na internetowym forum dyskusyjnym.

Organizacja

Dania ma 5 milionéw mieszkancédw zyjacych w kraju podzielonym na 13 prowinciji. Istniejg
dwa Krajowe Centra dla Chorych na Hemofilie, zapewniajace wszechstronng opieke — réw-
niez ze strony pracownikoéw opieki spotecznej, psychologéw, dentystéw i ortopeddw, specja-
listbw w dziedzinie infekcji oraz pediatrow. Wszyscy pacjenci majg prawo korzystac¢ z lecze-
nia i by¢ pod opieka jednego z Krajowych Centréw dla Chorych na Hemofilie. Dlatego tez nie



ma innych osrodkdéw tego typu. Wszyscy pacjenci sg zarejestrowani w jednym z dwéch Cen-
tréw. Kazde z nich dysponuje wysoko wyspecjalizowanym laboratorium, umozliwiajgcym
diagnozowanie i opieke nad pacjentami z wszelkimi rodzajami dziedzicznych i nabytych skaz
krwotocznych — dzieki temu mozliwa jest petna klasyfikacja choroby von Willebranda oraz
diagnoza zaburzen funkcjonowania ptytek. Centra majg rowniez dostep do badan opartych
na PCR (reakcji polimerazy tancuchowej) dotyczacych zaburzen uktadu odpornosciowego
oraz wirusowego RNA w przypadku HCV. Centra biorg udziat w miedzynarodowych progra-
mach oceny jakosci wynikéw badan.

Leczenie: W 1992 r. oba centra krajowe postanowity dgzy¢ do przejscia na rekombinowane
czynniki krzepniecia na poczatku nastepnego tysigclecia. Program uzyskat zgode witadz mi-
nisterialnych. W chwili pisania tej odpowiedzi przeszto 95% czynnikéw podawanych osobom
z hemofilig A i B to rekombinowane czynniki VIII i IX (nie dotyczy to leczenia typu 2 i 3 cho-
roby von Willebranda).

Zasady opieki

Pacjenci z umiarkowang lub ciezka postacig hemofilii sg objeci leczeniem profilaktycznym
od pierwszego wylewu dostawowego do osiggniecia petnoletnosci. Zasadniczo oznacza to
podawanie czynnika VIIl w dawce 25—40 jednostek na kilogram masy ciata trzy razy w tygo-
dniu (czasami co drugi dzien) przy hemofilii A badz czynnika IX w dawce 25-40 jednostek na
kilogram masy ciata dwa razy w tygodniu (czasami co trzeci dzien) przy hemofilii B. Ten
schemat mozna zindywidualizowac, jezeli wartosci progowe wymagajg innego dawkowania.
Gdy pacjenci osiagaja wiek 20-25 lat, muszg zdecydowac, czy chcag kontynuowaé leczenie
profilaktyczne, czy tez wolg przej$¢ na leczenie na zyczenie, uwzgledniajgce mniej regularng
profilaktyke zwigzang z konkretnymi wydarzeniami. Przetoczenia odbywaja sie zasadniczo w
domu pacjenta. U matych dzieci i niemowlat ze stabymi zytami czasami stosuje sie wktucie
state (port). Wszelkie konieczne zabiegi chirurgiczne przeprowadza sie w Szpitalu Uniwersy-
teckim zwigzanym z danym centrum. Roczne zuzycie czynnika VIII wynosi 3,7 jednostek na
mieszkanca na rok. W przypadku nowo wytworzonego inhibitora wobec czynnika VIII (>5
BU/ml) stosuje sie zmodyfikowang metode Bonn, gdzie podaje sie po 100 j/kg czynnika VIII
dwa razy dziennie. Jezeli po kilku miesigcach leczenia miano inhibitora spadnie ponizej
1 BU/ml, stopniowo zmniejsza sie dzienng dawke czynnika VIIl. Gdy reakcja organizmu i
czas péttrwania czynnika VIII sg zblizone do normy, pacjent przechodzi na regularng profilak-
tyke. W Danii tacznie 21 pacjentéw przeszto leczenie duzymi dawkami, z tego niepowodze-
nie wystapito tylko w trzech przypadkach (wszystkie z nich taczyty sie z dtugotrwatym utrzy-
mywaniem sie inhibitora, w dwoch przypadkach z uporczywie wysokim mianem).

Srodki zapobiegajace infekcjom wirusowym

Zaden dunski pacjent, kiéry swoje pierwsze przetoczenie otrzymat po 1987 r., nie zostat
zakazony HIV ani wirusem zapalenia watroby typu A, B lub C na drodze dozylnej. Niemniej
zalecamy szczepienia przeciw WZW typu A i B. Mozna je wykonaé¢ bezptatnie w Centrum
Leczenia Chorych na Hemofilie; dzieki temu wiekszos$¢ pacjentow jest zaszczepiona.

Leczenie przewleklych infekcji wirusowych

Poniewaz leczenie HIV wymaga wysokich kwalifikacji, pacjenci z HIV sg pod opieka Uni-
wersyteckiej Kliniki Choréb Zakaznych we wspotpracy z centrami leczenia chorych na hemo-
filie. Od 1992 r. pacjenci z przewlektym zapaleniem watroby typu C spetniajgcy wymagania
stawiane uczestnikom badan byli leczeni interferonem, a p6zniej interferonem w potaczeniu
z rybawiryna. Poniewaz te badania jeszcze trwajg, obecnie nie sg dostepne dane dla catego
kraju, ale w naszym centrum w Aarhus tacznie 25 pacjentéw zostato, jak mozna sgdzic, cat-
kowicie wyleczonych z WZW (czas obserwacji wynosit do 7 lat). Ze wzgledu na czeste wy-
stepowanie naprawde powaznych skutkdéw ubocznych i koniecznos$¢ czestych badan kontro-
Inych leczenie WZW typu C jest powaznym wyzwaniem dla pacjentow, jak i dla lekarzy.



Wspoélpraca ze Stowarzyszeniem Chorych na Hemofilie

Dunskie Stowarzyszenie Chorych na Hemofilie jest bardzo dobrze zorganizowane.
Wspétpraca miedzy centrami a stowarzyszeniem jest bardzo Scista; mozna tu wymieni¢ cze-
ste kontakty, spotkania, publikacje oraz rade medyczna.

Koszt koncentratu
Leczenie jest dla poszczegblnych pacjentéw bezptatne. Koszt pokrywany przez prowincje,
w ktérej mieszka dany pacjent, moze dojs¢ do 1 miliona koron dunskich (150.000 dolaréw).
Jezeli koszty leczenia danego pacjenta przekraczajg te kwote, nadwyzke pokrywa minister-
stwo zdrowia. Z tego wzgledu ani pacjent, ani lekarz nie muszg sie martwi¢ kwestiami finan-

sowymi.

(opr. as na podstawie materiatow z Internetu:
www.haemophilia-forum.org)

[3] KONGRES W SEWILLI

W maju br. w Sewilli, uroczym miescie na potudniu Hiszpanii, odbyt sie XXV Miedzynaro-
dowy Kongres Swiatowej Federacji Chorych na Hemofilie, na ktdry przybyto przeszto 3500
0S0b ze wszystkich stron $wiata. Dzi$ pierwsza porcja wrazen z Kongresu, jakie zanotowaty
reporterki kwartalnika “Hemalog’. Dalszy ciag zamies$cimy w nastepnym Biuletynie.

Coraz lepsze endoprotezy kolana

Opisujac zabiegi wszczepienia endoprotezy kolana sprzed lat, dr Nicholas Goddard
z Royal Free Hospital w Londynie wspominat niedoskonate protezy, niedopracowane meto-
dy, stabe sposoby powstrzymywania krwawieh wykorzystujace jedynie podawanie czynnika
w duzych dawkach jednorazowych, a takze nienajlepsze wyniki. Sytuacje komplikowat po-
nadto fakt, ze wielu sposréd operowanych pacjentéw byto zarazonych HIV — wskutek osta-
bienia ich systemu odpornosciowego odsetek zakazen pooperacyjnych dochodzit do 30%.

Obecnie jednak dzieki lepszym endoprotezom oraz ciggtemu podawaniu czynnika takie
operacje mozna okresli¢ jako bardzo udane. W USA rocznie wykonuje sie ponad 200.000
takich zabiegéw, a w Wielkiej Brytanii 60.000. U oséb ponizej 55 roku zycia endoprotezy wy-
trzymujg 14 lat w 98% przypadkéw, a 18 lat w blisko 94%. Te dane statystyczne majq za-
sadnicze znaczenie dla chorych na hemofilie, poniewaz to wtasnie stawy kolanowe najcze-
Sciej ulegajg najwigkszym zwyrodnieniom; wiele oséb zakwalifikowanych do przeprowadze-
nia takiego zabiegu to jeszcze stosunkowo mtodzi ludzie.

Zdaniem dr. Goddarda o powodzeniu operacji decyduje wspotpraca catego zespotu,
obejmujacego takze hematologa, fizjoterapeute, pielegniarki oraz psychologa. Wazna jest
takze wymiana informacji i wzajemne utwierdzanie sie przez pacjentéw, dlatego raz w mie-
sigcu w Klinice jest “dzien otwarty”.

Przed operacjg pacjent otrzymuje wstepnie jednorazowo duzg dawke czynnika, a potem
ciagly wlew pozwalajacy na osiagniecie poziomu 100%. Dzieki wlewowi ciggtemu zapewnia
sie staly poziom czynnika krzepniecia i unika sie jego skokéw wigzacych sie z podawaniem
preparatu w duzych dawkach jednorazowych — w tym niebezpieczenstwa wylewéw w okre-
sach obnizonego poziomu. Po operacji czynnik krzepniecia podaje sie przez 7-8 dni w spo-
sOb ciagty, a potem przechodzi sie na jednorazowe podawanie wiekszych dawek. Stosowa-
na jest rutynowa terapia profilaktyczna antybiotykami. Lek o nazwie Cryocuff® pomaga w
zmniejszeniu obrzeku, a srodki przeciwbdlowe dawkowane przez samego pacjenta pozwala-
ja na ograniczenie niedogodnosci w okresie pooperacyjnym.

Na 47 zabiegbw wszczepienia endoprotezy kolana (w szesciu przypadkach chodzito
0 obie nogi) przeprowadzonych w Royal Free Hospital wyniki 86% okreslono jako znakomite
lub dobre, nie byto powazniejszych komplikacji poza niewielkim krwawieniem, a tylko raz
doszto do zakazenia. Ponadto wystepowanie wylewdéw w skali roku ulegto po zabiegu
znacznemu zmniejszeniu.



Dr Goddard podkreslit, ze takie zabiegi sg trudniejsze u 0séb z hemofilig niz u pozostatych
pacjentéw, poniewaz czesciej spotyka sie znieksztatcenia stawdw oraz anormalne tkanki
miekkie. Dlatego tez operacja wszczepienia endoprotezy kolana zawsze stanowi nieco wiek-
sze ryzyko dla hemofilika. Niemniej dzieki ciggtemu podawaniu czynnika krzepnigcia oraz
stosowaniu czynnika rekombinowanego udato sie osiagnaé¢ rezultaty zblizone do wynikéw
zabiegdw u pozostatych pacjentdw.

(opr. as na podst. fragmentu artykutu Janet Spencer King i Barbary Robin Slonevsky Notes

from the XXV International Congress of the World Federation of Hemophilia w kwartalniku

HEMALOG 3/2002)

[4] PRZYSZLOSC CZYNNIKA VI

Podczas konferencji 23 kwietnia br. w Chicago przedstawiciele firmy Bayer wypowiadali
sie na temat perspektyw zaopatrzenia w rekombinowany czynnik VIII (w przypadku Bayera
chodzi o preparat Kogenate FS, a takze Helixate FS — jest to ten sam lek, tyle ze rozprowa-
dzany przez Aventis). Po znacznych ktopotach w zaopatrzeniu sytuacja podobno dochodzi
do normy, cho¢ na biezacy rok przewiduje sie dostawy w wysokosci 80% zuzycia z roku
2000. Dla nas to oczywiscie melodia przysztosci, by¢é moze — biorgc pod uwage ew. dziatal-
nosc¢ laboratorium frakcjonowania osocza w Mielcu — dos¢ odlegtej. Najciekawsze jednak jest
to, co powiedziano niemal mimochodem. Ot6z przedstawiciele Bayera stwierdzili, ze na razie
zawieszono prace nad rekombinowanym czynnikiem VIII trzeciej generacji (ze wzgledu na
klopoty z mocami produkcyjnymi, a takze pewne ograniczenia natury prawnej); chodzi o pre-
parat, ktérego czasteczki mogtyby przetrwac o wiele dtuzej w organizmie i ktéry wymagatby
rzadszego podawania. Ale — uwaga! — taka technologia JUZ ISTNIEJE.

Adam Sumera
na podst. wiadomosci z Internetu: NHF eNotes June 2002

[5] LEPSZY CZYNNIK REKOMBINOWANY

24 maja br. firma Baxter poinformowata, ze znacznie zaawansowane s prace nad nowg
metodg wytwarzania rekombinowanego czynnika VIII, w ktérej w ogdle nie uzywa sie biatka
ludzkiego ani zwierzecego. Obecne badania sg juz na etapie trzeciej fazy prob klinicznych.
Dotychczasowe testy wykazaty, ze jakos¢ lecznicza czynnika otrzymywanego nowg metodg
w niczym nie ustepuje jakosci dotychczasowego czynnika rekombinowanego. Wszystkie do-
tychczasowe metody produkcji czynnika rekombinowanego wykorzystujg biatko ludzkie lub
zwierzece (z reguly wotowe). Chociaz przez 15 lat stosowania czynnika rekombinowanego
nie odnotowano ani jednego przypadku przeniesienia choroby za posrednictwem koncentra-
tow czynnika, to jednak Rada Medyczna i Naukowa amerykanskiego Stowarzyszenia Cho-
rych na Hemofilie zaleca, by stara¢ sie wyeliminowa¢ mozliwo$¢ przeniesienia nieznanych
obecnie choréb lub wiruséw za posrednictwem biatka ludzkiego lub zwierzecego. Efekty pra-
cy firmy Baxter stanowig realizacje tych postulatow, a jednoczesnie dajg chorym na hemofilie
szanse na wiekszy komfort psychiczny podczas leczenia. Dotyczy to jednak niestety na razie
jedynie bogatszych krajéw. My jeszcze na to bedziemy musieli poczekac. Pytanie, jak dtugo.

Adam Sumera
na podst. wiadomosci z Internetu: NHF eNotes June 2002

[6] HEMOFILIA A RODZENSTWO

Hemofilia w rodzinie moze stanowi¢ wyzwanie réwniez dla zdrowego rodzenstwa. Rodzi-
ce czesto muszg poswiecac wiecej czasu choremu synowi, by zabra¢ go do szpitala lub za-
pewni¢ mu odpowiednig opieke podczas wylewu. Rodzenstwu, zwtaszcza mtodszemu, moze
by¢ trudno zrozumie¢ powody tej zwiekszonej troskliwosci; rezultatem moze by¢ zazdrosc
lub zawis¢.



Opieka nad dzieckiem z przewlektg chorobg wymaga od rodziny specjalnego przystoso-
wania. Stresy, jakim podlegajg rodzice, mogg powodowac u nich takie reakcje jak nadopie-
kunczosc¢ lub odizolowanie od $wiata.

Zdaniem Debry Smith, ktérej syn ma ciezka postaé hemofilii, najwazniejsze jest to, by
nauczyc¢ sie byc¢ elastycznym. W takiej rodzinie zaplanowane wczesniej wydarzenia, wyjaz-
dy, wakacje, imieniny itp. czesto moga zosta¢ zaktécone lub przerwane wskutek wylewu,
trzeba wiec by¢ w stanie zmienia¢ swoje plany z dnia na dzien; dotyczy to takze pozostatych,
zdrowych dzieci.

Pielegniarka Karen Wulff z o$rodka leczenia hemofili w Nowym Orleanie zauwaza, ze
rodziny, ktére bardzo rozdmuchujg kwestie leczenia hemofilii, z reguty majg wiecej proble-
mow z innymi dzie¢mi. Jej zdaniem uczynienie z przetoczeh czynnika rutynowych zajec
w rodzinie i wtgczenie do nich rodzenhstwa sprawia, ze zdrowe dzieci nie czujg sie pominiete
czy mniej wazne. Rodzenstwo uznaje wtedy po prostu, ze tak wyglada zycie w rodzinie.

Kiedy lekarze stwierdza u dziecka hemofilie, rodzenstwo moze bac sie o jego bezpie-
czenstwo — mogq pojawiac sie pytania, czy nawet trzymanie go na reku nie wywota u niego
wylewu. Rodzice powinni uspokoi¢ dzieci, ze mogq spokojnie bawi¢ sie z nowym bracisz-
kiem. Po pewnym czasie same sie przekonaja, ze nie jest taki kruchy.

Poniewaz rodzice chtopca z hemofilig moga nie by¢ w stanie poswiecac tyle samo czasu
jego rodzenstwu, pozostate dzieci mogg czu¢ sie zaniedbywane. Niektore dzieci szybko do-
stosowujg sie do nowych warunkdéw, inne mogq jednak wykazywaé objawy stresu — mogq
by¢ niegrzeczne, obrazone albo zamkniete w sobie. Niekiedy probuja zwrécic¢ na siebie uwa-
ge nieodpowiednim zachowaniem. Koniecznos¢ odwiezienia syna do szpitala moze ozna-
czac, ze pozostate dzieci zostang same lub pod opiekg znajomych albo krewnych. Jednakze
wiekszos$¢ rodzenstwa pragnie pomoéc — te dzieci starajg sie tez chroni¢ swego braciszka.

Jesli pozostate dzieci negatywnie reagujg na hemofilie u brata, nalezy poswieci¢ im wiecej
uwagi. Laureen Kelly w swej ksigzce Raising a Child with Hemophilia (Jak wychowac dziec-
ko z hemofilig) zaleca trzy strategie: traktowac¢ kazde dziecko indywidualnie, spedzac czas
tylko z jednym dzieckiem na raz, szanowac uczucia dziecka.

Traktujcie kazde dziecko indywidualnie: Poniewaz wszystkie dzieci sg rézne, nie sposéb
traktowac ich przez caty czas jednakowo. Kazde dziecko ma swoje wtasne potrzeby, talenty,
oczekiwania, kazde tez rozwija sie w inny sposob. Gdy dzieci poréwnujg sie z bratem maja-
cym hemofilie, nalezy zwraca¢ uwage na ich indywidualne potrzeby. Kiedy przekonajg sie,
ze ich potrzeby sg zaspokajane, rzadziej beda robity takie poréwnania.

Spedzajcie czas z kazdym dzieckiem: Rodzenstwo dziecka z hemofilia moze czuc sie
ignorowane lub mniej kochane przez rodzicéw, poniewaz brat wymaga dodatkowej uwagi.
Zeby okazaé dzieciom, ze je kochacie, wcale nie musicie organizowa¢ wielkiej wycieczki czy
specjalnej imprezy. Wystarczy, jesli w ciagu dnia bedg obdarzane czutoscig i mitymi gestami
czy stowami.

Szanujcie uczucia dzieci: Okazcie dzieciom, ze rozumiecie ich uczucia; dopiero potem
mozecie probowa¢ wptyng¢ na ich zmiane. Starajcie sie nie przyjmowac roli arbitra i roz-
strzygac spér — lepiej zaaranzowac to tak, by dzieci same znalazty wtasciwe rozwigzanie.

Edukacja jest kluczem do zaakceptowania hemofilii przez rodzenstwo. Im wiecej dzieci
beda wiedziaty o hemofilii, tym fatwiej bedzie im zrozumieé, dlaczego musicie poswiecac
wiecej czasu ich bratu majacemu hemofilie. Méwcie dzieciom tyle, ile bedg w stanie zrozu-
mie¢ w danym wieku. Siostry syna moga sie martwic, ze sg nosicielkami. Kiedy beda wystar-
czajaco duze, powiedzcie im o badaniach wykrywajgcych nosicielstwo i 0 znaczeniu mozli-
wych wynikow.

Chociaz hemofilia trwa przez cate zycie, to rozw6j medycyny pozwala obecnie dzieciom
ze skazami krwotocznymi na satysfakcjonujgce zycie. Jednak hemofilia moze wywiera¢ silny
wptyw na catg rodzine. Narodziny dziecka z hemofilia zmuszajg do wielu zmian — bardzo
wazne sa tu stosunki wérdd rodzenstwa. Chtopcy z hemofilia moga prowadzi¢ szczesliwe
i pomysine zycie dzieki pomocy przyjaciot i rodziny, a zwtaszcza rodzenstwa.




Hemofilia moze scementowac rodzine

Debra Smith twierdzi, ze jej rodzina skonsolidowata sie dzieki hemofilii. Debra urodzita sie
na farmie w Ohio jako najstarsza z czwérki dzieci. Dwaj bracia majg ciezkg posta¢ hemofilii,
ale jej siostra nie jest nosicielkg. Obecnie Debra ma dwoje wiasnych dzieci: szescioletnig
Carle i dwuletniego Paula, u ktérego przy urodzeniu stwierdzono hemofilie.

— Poniewaz moi bracia majg hemofilie, dobrze znam to schorzenie i wiem, na czym pole-
ga opieka w takich przypadkach — méwi Debra Smith. — Mama nauczyta nas tego, ze zaak-
ceptowaty$Smy hemofilie jako cos, co zostato nam dane. Nigdy nie traktowata tego jako cieza-
ru i nie przerzucata na mnie ani na mojq siostre odpowiedzialnosci za braci.

W swej wtasnej rodzinie Debra kieruje sie poczuciem niezaleznosci i sprawiedliwosci. —
Staram sie jak najbardziej wtaczac¢ Carle w proces terapii, ale tez dgze do tego, zeby po-
Swiecac czas tylko jej samej i wyrabia¢ w niej silne poczucie wtasnej tozsamosci. Jako dzieci
normalnie ze sobg rywalizowalismy, jak w kazdej rodzinie; teraz widze te same role odgry-
wane przez moje dzieci. Pamietam, ze czasami z siostrg opiekowaty$my sie brac¢mi, ale nig-
dy nie traktowaty$my hemofilii jako ciezaru. Nie przypominam sobie zadnych negatywnych
odczu¢ dotyczacych ograniczen moich braci i chciatabym, zeby moje dzieci zachowywaty sie
podobnie.

W wieku 14 czy 15 lat Debra Smith i jej siostra przeszty badania okreslajace, czy sg nosi-
cielkami. U Debry wynik byt pozytywny, u siostry negatywny. — Nie przypominam sobie, ze-
bym myslata, ze to cos$ wielkiego — raczej cos$, z czym bede musiata nauczy¢ sie zy¢ — méwi.
Smithowie mieszkali na wsi, do najblizszego szpitala byto sto kilometrow. — Chociaz odpo-
wiedzialnos¢ za leczenie braci spadata przede wszystkim na mame, nigdy nie robita z tego
problemu. Tata codziennie pracowat na farmie, wiec mama zabierata braci na przetoczenia.
Zaczeta im podawac czynnik w domu dopiero wtedy, gdy mieli dziewie¢ czy dziesiec lat.

Chociaz Debra i jej rodzina tez mieszkajg na wsi, niedaleko farmy, gdzie Debra spedzita
dziecinstwo, jazdy do szpitala nie sg juz konieczne. Dzieki ostatnim postepom medycyny w
opiece nad hemofilikami Debra stosuje juz wobec Paula leczenie domowe. — Poniewaz mo;j
syn ma teraz dwa latka, jest w takim okresie, kiedy uczy sie chodzi¢ i przewraca sie, no i nie
potrafi powiedzie¢, co go boli. To trudny okres u dziecka z hemofilig. Ale wiem, ze damy so-
bie rade. W razie potrzeby zawsze moge poprosi¢ rodzicbw o pomoc. Pomaga mi tez to, ze
bytam pielegniarkg i zastrzyki nie sa dla mnie problemem. Dzieki temu, ze Carla bierze
udziat w przetaczaniu czynnika, czuje sie potrzebna i nie jest zazdrosna, ze poswiecam wie-
cej uwagi jej bratu.

Chociaz hemofilia jest powaznym schorzeniem, Debra Smith jest przekonana, ze jej ro-
dzina stanie sie dzieki niej jeszcze bardziej scementowana. — W pewnym sensie hemofilia
uczy doceniac to, co sie ma. Przewlekta choroba moze rozerwac wiezy rodzinne albo je za-
ciesni¢. Trzeba tylko traktowac kazdy dzien jako oddzielng catosé.

Dziesie¢ rzeczy, jakie rodzenstwo powinno wiedzie¢ o hemofilii
Jesli masz brata lub siostre ze skazg krwotoczng, to zapewne juz znasz niektére proble-
my. By¢é moze zdarzyto ci sie odczuwacé, ze rodzice nie poswiecajg ci wystarczajagco duzo
uwagi, albo przyszto ci opiekowac sie bratem lub siostrg. Niezaleznie od twoich odczu¢ pa-
mietaj, ze wiele 0sob jest w podobnej sytuacji. Oto dziesie¢ rzeczy, o ktdrych warto pamie-
tac:
1. Twoj brat czy siostra nie prosili o hemofilie; ich choroba nie jest niczyjg wina.
2. To nie twoja wina, ze nie masz hemofilii.
3. Nie mozesz zarazi¢ sie hemofilig od brata ani od nikogo innego.
4. Czasami rodzice beda musieli poswieci¢ twojemu bratu wiecej uwagi — tak jak czasami
poswiecajg wiecej uwagi tobie. To jest catkowicie normalne.
Nie musisz bra¢ na siebie odpowiedzialnosci za opieke nad bratem — to rola rodzicéw.
Gdy brat bedzie starszy, czesciej bedzie umiat sam zadbac o siebie.
6. Traktuj brata jak brata. Jesli jest nieznosny, powiedz mu to. A jesli jest dobrym kumplem,
tez mu to powiedz.
7. Jesli masz pytania, nie bdj sie zapyta¢ brata, jak to jest, kiedy ma sie hemofilie.
8. Ciesz sie kazdym dniem i nie zamartwiaj sie, co bedzie w przysztosci.

o



9. Nie oczekuj, ze bedziesz doskonaty/doskonata tylko dlatego, ze twoj brat ma hemofilie.
Nikt nie jest doskonaty.
10.Badz sobg i ciesz sie tym, ze masz brata, ktérego mozesz kochac.
(opr. as na podst. materiatow z Internetu:
www.hemophiliagalaxy.com/1_PATIENTS/topics/siblings)

[71] PROWADZENIE ZESZYTU PRZETOCZEN

Zeszyt przetoczen pomaga lekarzowi w ocenie skutecznosci leczenia, a w przypadku
ewentualnych problemdw utatwia ustalenie ich przyczyn.

Rodzice dzieci objetych leczeniem domowym czesto miewajg ktopoty z okresleniem od-
powiedniej dawki. Dzieci rosna, a wraz z tym zmieniajq sie konieczne dawki. Przesledzenie
wartosci zanotowanych w zeszycie przetoczen utatwia ustalenie, czy nalezy zwiekszy¢ po-
dawanag liczbe jednostek.

Dzieki takim zapisom mozna takze ustali¢, ze pojawit sie antykoagulant (inhibitor). Cza-
sami okazuje sie rowniez, ze terapia nie przynosi skutkow, poniewaz nie chodzi wcale o wy-
lew, lecz o efekt stanu zapalnego stawu. W obu przypadkach dzieki notatkom mozna prze-
prowadzi¢ analize dotychczasowej terapii.

Analiza zapisbw moze takze da¢ wskazéwke, ze przez jaki$ czas konieczne jest profilak-
tyczne podawanie czynnika. W przypadku czesto powtarzajacych sie wylewéw do tego sa-
mego stawu warto zapobiegawczo podawac czynnik krzepniecia dwa—trzy razy w tygodniu,
by umozliwi¢ wygojenie sie danego stawu. Ludzka pamie¢ jest zawodna, niekiedy trudno
sobie przypomnie¢, co dziato sie przed miesigcem czy dwoma. Zapiski pomogq odtworzy¢
rzeczywisty stan rzeczy.

Odpowiednio prowadzony zeszyt przetoczen pozwala réwniez ustali¢ mozliwe przyczyny
wylewdw i sposoby ich unikania.

Bardziej szczeg6towe zapiski sa znakomitym zrodtem informacji, jakie czynnosci lub za-
chowania moge powodowac wylewy. Nawet jesli dana czynnos$c¢ jest sama w sobie niewinna,
to jednak wowczas, gdy regularnie po niej wystepujg wylewy, nalezy z niej zrezygnowac lub
przynajmniej jg ograniczyC; warto takze zastanowi¢ sie nad profilaktycznym podawaniem
czynnika krzepniecia przed tg czynnoscia.

Notatki dotyczace wylewdw i przetoczen mozna prowadzi¢ w specjalnym zeszycie. Nie-
ktorzy wola kalendarz majacy sporo miejsca na zapiski. Sg tacy, ktérzy wykorzystujg czes¢
pudetka z koncentratem czynnika — te, na ktérej nadrukowana jest seria i liczba jednostek;
dopisujg tam date przetoczenia i miejsce wylewu. W ten sposdb dysponujg przynajmniej
najwazniejszymi informacjami. Majg jednak ktopot z przechowywaniem takich notatek — zwy-
kle trzeba przeznaczy¢ na nie pudetko od butow. A przed wizyta u lekarza i tak trzeba prze-
nies¢ informacje do zeszytu, bo trudno chodzi¢ z takim pudtem.

Znacznym utatwieniem moze by¢ wykorzystanie komputera, zwtaszcza jesli mamy pro-
gram umozliwiajacy korzystanie z bazy danych. Wtedy mozliwe jest tez analizowanie danych
wedtug miejsca wylewu, miesiecy, pory dnia czy nawet liczby podanych jednostek czynnika.

Niektore amerykanskie osrodki opiekujace sie chorymi na hemofilie realizujg akcje majaca
na celu wdrozenie dzieci do prowadzenia zeszytu przetoczen. Kazde dziecko prowadzi wia-
sny kalendarz; po zapetnieniu kalendarza dostaje drobny upominek od pielegniarek. W akgiji
uczestnicza takze dzieci z umiarkowang i fagodng postacia hemofilii, wiec nagroda zalezy
nie od liczby odnotowanych wylewow, lecz od samego prawidtowego prowadzenia raportu.
Dobre nawyki prowadzenia notatek rozwija sie tez wéréd dzieci podczas obozéw rehabilita-
cyjnych.

Chociaz prowadzenie doktadnych zapiskdéw dotyczacych wylewdw i przetoczen bywa nie-
raz nuzace, to jednak taki zeszyt przetoczen jest wartodciowg pomoca utatwiajaca orientacje
w reakcjach wtasnego organizmu w dtuzszych okresach czasu. Dzieki takiemu zeszytowi
mozna przesledzi¢ historie swoich wylewdw, lepiej zrozumie¢ ich przyczyny, a dzieki temu
zmniejszy¢ ich czestotliwos¢ lub przynajmniej zminimalizowac ich skutki. Niekiedy informacja
to naprawde potega.



Co warto notowac

dane dotyczace przetoczenia

- data i godzina przetoczenia

- marka i seria koncentratu czynnika krzepniecia

- liczba jednostek

- informacja, czy podano po wylewie czy zapobiegawczo

dane dotyczace wylewu

- przyczyna (po urazie, wskutek zabiegu, samoistnie)

- opis urazu lub zabiegu

- miejsce wylewu oraz jego opis — obrzmienie, ograniczenie ruchu itd.

- czas, jaki uptynat miedzy urazem, zabiegiem badz zauwazeniem wylewu a przetocze-
niem

skutki wylewu i reakcja organizmu

- czy konieczna byta rezygnacja z pojscia do szkoty/pracy; jesli tak, to na jak dtugo
- ewentualna reakcja negatywna i sposéb jej leczenia

- czy konieczna byta jazda do szpitala?

- czy kontaktowano sie z lekarzem?

mozliwe przyczyny
- co pacjent robit bezposrednio przed wylewem
- przyjmowane leki (tacznie z witaminami, Srodkami sprzedawanymi bez recepty i ziotami)

(opr. as na podst. artykutu Neali S. Schwartzberg Let the Record Show w kwartalniku
HEMALOG 3/2002)

Wszyscy cztonkowie todzkiego kota PSChH majg, zgodnie z zaleceniem wspoforacujg-
cych z Kotem lekarzy, wtasne zeszyty przetoczen. Lekarz wpisuje tam ilos¢ i serie wydawa-
nego koncentratu czynnika krzepniecia, a chory — jesli podaje sobie czynnik samodzielnie —
notuje date przetoczenia, jego przyczyne, ilos¢ podanego czynnika, serie oraz ewentualne
reakcje uboczne. Chetnie udostepnimy wzor takiego zeszytu wszystkim zainteresowanym.

Skomputeryzowani hemofilicy bedg tez juz niedtugo mogli skorzystac ze specjalnie opra-
cowanego przez Mariusza Sobczaka programu “Czynniczek”. Po ostatnich poprawkach pro-
gram ten niebawem bedzie dostepny na stronie www.mariosob.prv.pl.

[8] HEMOFILIK NA WYCIECZCE

Wielu rodzicow dzieci chorych na hemofilie mysli nad wakacyjnym wyjazdem lub nawet
jednodniowym wypadem (np. w géry czy do lasu). Jednak na mysleniu wszystko sie konczy.
Dlaczego? Bo dziecko ma ciezka posta¢ hemofili. Osoby takie rezygnujg z wycieczek
z dzieckiem jedynie z powodu obawy, ze podczas drogi dostanie ono wylewu. A co z natu-
ralng gimnastyka, jaka jest chodzenie? A co z odosobnieniem, jakie odczuwa samo dziecko?
Zamykanie hemofilikowi drogi do swiata zewnetrznego, aby zmniejszyé czestotliwos¢ jego
wylewdw, jest dzi$ juz nieprzydatnym archaizmem. Lekarze wprost polecajg zabieranie
dziecka w najrozniejsze zakatki kraju (czy nawet swiata) pod ochrong czynnika.

Za przyktad takiej wycieczki podam wtasng, na kitdrg wyruszytem z rodzicami tego lata.
Celem naszej podrézy byt Karpacz. Rano, tuz przed wyjazdem, podatem sobie 1000 jedno-
stek czynnika VIII (waze 53 kg), ktory wczesniej uzyskatem od lekarza, wprost informujac go
0 swoim zamiarze i o ilosci czynnika, jaka bedzie mi do tego celu potrzebna (trafitem na oso-
be wyrozumiata, ktérej nie musiatem oszukiwac¢). W Karpaczu znalezlismy pensjonat, ktére-
go wiascicielka zgodzita sie na przechowanie lekéw w loddéwce (oczywiscie zwrécitem jej
uwage, ze nie chodzi nam tu o zamrazalnik!). W dniu przyjazdu zdazyliSmy juz zwiedzi¢ pra-
wie cate miasteczko i skorzysta¢ ze wszystkich jego atrakcji. Kolejny dzien natomiast, znéw




rozpoczety czynnikiem, zapowiadat zdobycie Sniezki, marsz piechotg z jej szczytu nad Maty
Staw i z powrotem do miasta (razem ok. 11 km drogi). Z ledwoscig podotatem temu zadaniu
(dla mniejszych dzieci szczegolnie polecatbym tagodne szlaki, ktérych na catej trasie nie
brakowato, jednak ja korzystatem jedynie z najtrudniejszych, aby sprawdzi¢ swoje sity). Po
tak dtugiej i wyczerpujacej wedréwce prawy staw skokowy, mimo czynnika, przygotowywat
sie juz do “wylania”. Jednak do wylewu nie doszto, bo wieczorem podatem sobie ostatnie
1000 jednostek i zasnatem spokojnie ze wspomnieniem ten niesamowitej przygody. Mimo iz
wracatem nazajutrz z pustg torba-lodéwka (utrzymujaca w sobie niskg temperature), bytem
Swiadomy, ze te trzy podane dawki czynnika zapewnity mi chwile catkowitej swobody, a od-
byta wyprawa chyba na zawsze pozostanie juz w mojej pamieci.
Jeszcze raz zachecam wigc rodzicéw do zabierania swoich pociech “w teren”, bo podréze
naleza sie kazdemu, bez wzgledu na chorobe.
Mariusz Sobczak

[91 HEMOFILIA U KOBIET

Przedstawiamy list przestany do amerykanskiej grupy dyskusyjnej poswieconej hemofilii:
alt.support.hemophilia.

Witam wszystkich w srodowisku hemofilikow. Jestem nosicielka wykazujacg objawy he-
mofilii. Oznacza to, ze chociaz jestem nosicielka hemofilii jak wiele innych kobiet, to dodat-
kowo jestem duzo rzadszym “przypadkiem”, ktéry wedtug wielu nie moze istnieé. Nawet mgj
ojciec hemofilik nie zdawat sobie sprawy z tego, ze kobiety mogg mie¢ wszystkie objawy
hemofilii.

Zatem jesli myslisz, ze kiedy Ty i druga potowa Twojego zwigzku bedziecie mie¢ dziecko
i bedzie to corka, to nie dotkna jej skutki hemofilii, moze sie okazac, ze sie mylisz.

Prosze, poddawajcie badaniom wykrywajacym hemofilie WSZYSTKIE swoje dzieci. Moze
to uratowac zycie waszego dziecka.

Pragne tez prosi¢ lekarzy specjalistéw, by zajeli sie kwestig hemofilii u kobiet. Moze to
mie¢ pozytywny wptyw na wiele kobiet, ktére by¢ moze cierpig na hemofilie, ale nie sg wia-
Sciwie leczone, poniewaz zgodnie z powszechnie panujaca wsrdd lekarzy opinig “kobiety
moga tylko by¢ nosicielkami”.

Catherine Gassaway
(thum. as)

zamiast felietonu
[10] SPORT A HEMOFILIA

Tytut moze by¢ mylacy, poniewaz nie chodzi mi tu 0 mozliwos¢ uprawiania sportu przez
osoby ze skazag krwotoczng ani o wptyw ¢wiczen fizycznych na stan naszego organizmu —
a przynajmniej nie w pierwszym rzedzie.

Inspiracjg do napisania tego artykutu byto zastyszane z ust telewizyjnego sprawozdawcy
sportowego stwierdzenie, ze sport wyczynowy to cos$, co uprawia sie miedzy kontuzjami. Ta
uwaga, zwiezle opisujaca los profesjonalnego sportowca, da sie chyba odnies¢ do przezyé
kazdego z chorych na hemofilie. To, co robimy — nauka, praca, wizyty u przyjacioét itd. itp. —
odbywa sie miedzy wylewami. Takie podejscie moze pozwoli¢ nam pogodzi¢ sie z nie-
uchronnoscig pewnych zdarzen. A jednoczes$nie — tak jak sportowcy — powinnismy zadbac,
by do tych nieuchronnych przerw dochodzito jak najrzadziej. W sporcie temu celowi stuzy
trening, odpowiednia rozgrzewka przed meczem, ochraniacze zaktadane na szczegOlnie
zagrozone czesci ciata, a takze odpowiednie zachowanie podczas gry. My tez mozemy za-
dbac¢ o trening — w naszym przypadku beda to odpowiednie ¢wiczenia, a czesto takg role
moze petni¢ ptywanie czy dtuzsze spacery. Rowniez u nas mozna stosowa¢ ochraniacze,
zabezpieczajace przed sforsowaniem stawdéw czy miesni. No i dobrze jest opanowaé sztuke
przewidywania i uciekania przed faulami — czesto niezamierzonymi: jesli na przyktad




w tramwaju stoi obok nas pasazer z teczkg-walizeczka, rozsadek nakazuje, by zatozy¢, ze
przy szarpnieciu pojazdu albo przy wysiadaniu moze niechcacy trafi¢ nas twardym kantem
teczki w kolano. Warto wiec zrobi¢ dwa—trzy kroki i znalez¢ sie w bezpiecznym miejscu.
Sztuka unikdw bywa przydatna nie tylko w boksie!

Adam Sumera
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