FAKTY I MITY NA TEMAT HEMOFILII

Hemofilia to rzadka choroba
genetyczna polegajaca na zaburzeniu
krzepnigcia krwi. Hemofilia jest rzadka
chorobg, na ktorg cierpi 1 na 10 tysigcy
0sOb, objawia si¢ czestymi siniakami
i dlugimi krwawieniami.

Nosicielkami wadliwego genu

sa wylacznie kobiety, ale choruja

przede wszystkim mezczyzni.

Jezeli u zdrowego cztowieka dochodzi do uszkodzenia $cian naczyn krwiono$nych
(zewnetrznych lub wewngtrznych) i rana krwawi, w ciagu kilku sekund organizm zaczyna
wytwarza¢ substancje zlepiajace plytki krwi w tzw. agregaty obkurczajace zniszczone
naczynia. Tak btyskawicznie rozpoczyna si¢ proces krzepnigcia krwi (hemostaza) i po
pewnym czasie krwawienie ustaje. U osob chorych na hemofili¢ dzieje si¢ inaczej.

Organizm chorych na hemofili¢ nie produkuje substancji zlepiajacych, czyli jednego
z czynnikow krzepnigcia (lub robi to w bardzo matych ilosciach). Dlatego u nich krwawienie
trwa dlugo 1 moze by¢ niebezpieczne dla zycia.

Najstynniejsza nosicielka hemofilii byta krélowa Wiktoria, ktéra przekazata ja
potowie ksigzgcych rodéw Europy. Najbardziej znanym chorym byl syn ostatniego cara Rosji
Aleksander.

Na hemofili¢ moga chorowa¢, cho¢ zdarza si¢ to bardzo rzadko, rowniez kobiety.
Niedobor czynnika krzepnigcia krwi wystepuje czasem takze przy niektdérych chorobach
watroby. Wowczas pierwszym objawem sg przedtuzajgce si¢ miesigczki, czeste_Krwawienia
Z nosa.

Pierwsze symptomy choroby moga ujawni¢ si¢ tuz po urodzeniu, ale najczgséciej sa
zauwazane pod koniec pierwszego roku zycia, gdy dziecko zaczyna raczkowac - staje si¢
bardziej aktywne. Rodzice z przerazeniem obserwuja, ze malec ma stale nowe siniaki.
Te niewielkie podskérne wylewy nie sg grozne dla zdrowia. Ale okoto drugiego-trzeciego
roku zycia moga si¢ zacza¢ krwawienia w narzadach wewngetrznych, migsniach, stawach,
a nawet w moézgu. Do urazu, ktory zapoczatkuje krwotok, moze dojs¢ w najbardziej

banalnych sytuacjach, np. podczas podskoku, silniejszego serdecznego uscisku.
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Krwawienie w mozgu stanowi bezposrednie zagrozenie dla zycia. Wtedy los dziecka
zalezy od czasu, w jakim poda si¢ mu substancj¢ powstrzymujaca krwawienie. Najbardziej
dokuczliwym objawem choroby sg wylewy do stawow. To tzw. artropatia hemofilowa, ktora
prowadzi do znacznego lub catkowitego zniszczenia stawu. Stopniowej degeneracji ulega nie
tylko chrzastka stawowa, ale tez btona, maz stawowa i kosci. Jesli choremu nie podaje si¢
odpowiednich lekow, incydenty si¢ powtarzaja. Juz po kilku krwawieniach do tego samego
stawu uszkodzenia sg tak powazne, ze czlowiek staje si¢ niesamodzielny. Coraz czesciej
wymaga opieki 1 pomocy przy prostych czynnos$ciach, takich jak jedzenie, ubieranie sie,

nie mowigc juz o chodzeniu. Staje si¢ inwalidg.
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Hemofilia jest chorobg dziedziczna, z ktérg przychodzi si¢ juz na $wiat i nie mozna si¢
nig zarazi¢. Jest ona przekazywana w genach rodzicow, ktére zawierajg informacje o tym, jak
beda funkcjonowaé komorki ciata. Jezeli mezczyzna jest chory na hemofili¢, a kobieta nie
przenosi genu powodujacego t¢ chorobe, to zaden z synéw pochodzacych z ich zwigzku nie
bedzie chory na hemofilig.

Natomiast kazda coérka bedzie dziedziczy¢ uszkodzony gen. Kobiety te nazywa si¢

nosicielkami hemofilii. Moga one, lecz nie musza, przekazywa¢ ten gen swoim dzieciom.
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Prawdopodobienstwo, ze syn takiej kobiety urodzi si¢ chory, wynosi 50 proc. Taki sam
procent dotyczy tego, ze corka nosicielki bedzie rowniez nosicielka. Zdarzaja si¢ takze
kobiety chore na hemofili¢. Sytuacja taka wystepuje jednak tylko wtedy, gdy ojciec jest
chory, a matka jest nosicielkg. Jednakze w medycynie jest to niezwykle rzadki przypadek.
Spotykana jest takze sytuacja, gdy na $wiat przychodzi dziecko chore na hemofili¢, cho¢
w rodzinie nikt na nig nie cierpial. W takim przypadku za chorobe odpowiedzialna jest
mutacja genu czynnika krzepnigcia krwi. Jest to jednak tylko 30 proc. wszystkich chorych
na hemofilig.

Pierwsze relacje dotyczace hemofilii pojawiaja si¢ juz w pismach z | i 1l wieku

naszej ery.

» Typ A: najczgsciej spotykana odmiana choroby. Cierpigcy na nig nie maja wystarczajacej
ilosci czynnika krzepnigcia krwi VIII.
» Typ B: rzadziej wystgpujacy. W tym przypadku istnieje niedobor czynnika 1X. Hemofilia
typu A i B dotyczy glownie mgzezyzn.
» Typ C: tu wystepuje niedobor XI czynnika krzepnigcia krwi. Ten typ hemofilii dotyka
glownie Zydow aszkenazyjskich - zardwno kobiet, jak i mezczyzn.
Wszystkie trzy postacie choroby majg identyczny przebieg, ale ze wzgledu

na niedobdr réznych czynnikéw krzepniecia muszg by¢ leczone inacze;.

Wyroézniamy trzy postacie hemofilii: lagodna, umiarkowana i ci¢zka. Postac
choroby jest uzalezniona od poziomu czynnika krzepniecia krwi. U zdrowego cztowieka
poziom czynnika VI1I1 lub IX wynosi od 50 do 150 proc.
> Lagodna postaé¢ hemofilii - w jej przypadku poziom ten wynosi od 5 do 30 proc.

normalnej aktywnos$ci czynnika krzepnigcia. U takich os6b moze wystapi¢ dlugotrwate
krwawienie po operacji chirurgicznej lub w wyniku powaznego zranienia. Jednak przy tej
postaci hemofilii moze nigdy nie pojawi¢ si¢ powazne krwawienie lub dochodzi¢ do
takich krwawien niezbyt czesto. Krwawienia wystepuja tylko w wyniku urazow.

» Umiarkowana posta¢ hemofilii - to 1-5 proc. normalnej aktywno$ci czynnika
krzepnigcia. W tym wypadku zycie chorego jest juz bardziej skomplikowane. Mozliwe
jest wystepowanie dtugotrwalego krwawienia po operacji lub po powaznym zranieniu.
Krwawienie moze wystgpi¢ takze podczas prostego =zabiegu stomatologicznego.

Krwawienia zdarzajg si¢ zazwyczaj raz w miesigcu. Rzadko jednak pojawiajg si¢ bez

wyraznej przyczyny.



» Ciezka posta¢ hemofilii - to 1 proc. normalnej aktywnos$ci czynnika krzepnigcia. W tym
wypadku dochodzi do czestego krwawienia do stawow i mig$ni. Szczegolnie narazone sa
stawy kolanowe, skokowe i tokciowe. Krwawienia moga wystepowaé bez zauwazalnej

przyczyny i dochodzi do nich nawet raz lub dwa razy w ciggu tygodnia.

Na hemofili¢ istnieje skuteczne
leczenie. Chorzy powinni stale dostawac
koncentrat czynnika krzepniecia krwi. Ale
terapia jest najbardziej skuteczna, gdy lek
zacznie by¢ podawany jeszcze przed

wystgpieniem  pierwszego krwawienia,

czyli we wczesnym dziecinstwie.

Taka profilaktyka moze uchroni¢ nie tylko przed kalectwem, ale tez da¢ szanse
na zdobycie wyksztalcenia, samodzielne zycie, pelng niezaleznosé. Poza tym gdy dziecko
doro$nie 1 nauczy si¢ zy¢ ze swoja choroba, dopuszczalne jest podawanie czynnika
krzepnigcia na zadanie, czyli wtedy, kiedy zbliza si¢ wylew. Mozna to robi¢, poniewaz
zapowiadajg go charakterystyczne objawy.

Obecnie leczenie hemofilii stalo si¢ tatwiejsze dzigki koncentratom rekombinowanym.
W wyniku poznania struktury gendéw dowiedziano si¢, ze jest mozliwe wyprodukowanie
czynnika krzepniecia nie z ludzkiej krwi, ale z hodowli odpowiednich komoérek poprzez
wprowadzenie do nich odpowiedniego genu. S3 to komodrki zwierzece, ktore po
wprowadzeniu genu zaczynaja produkowac potrzebne biatko.

Od poczatku lat 90. takie koncentraty rekombinowane wypierajg leki osoczopochodne.
Do pracy nad koncentratami rekombinowanymi zmusity naukowcéw choroby poczatku lat
80-tych : HIV i wirus C zapalenia watroby. Dawcy krwi nie byli badani, a co za tym idzie
- lawinowo zaczely si¢ szerzy¢ zakazenia chorych na hemofilie.

Swiatowa Organizacja Zdrowia (WHO) wspoélnie ze Swiatowa Federacja Chorych na
Hemofili¢ ustality norm¢ terapeutyczng jednostek czynnika krzepnigcia krwi, ktéry nalezy
regularnie podawac. Dzigki temu Zycie chorych niewiele si¢ r6zni od zycia zdrowych ludzi.
Jednak pacjentom w Polsce podaje si¢ niewiele ponad potowe tej normy. Dlaczego?

Poniewaz lekarze maja do dyspozycji ograniczong ilo$¢ czynnika krzepnigcia, muszg
wiec stosowa¢ bardzo oszczedne leczenie, by starczylo dla wszystkich. Oznacza to,
ze pacjenci skazani sg na niedoleczenie. Niedoleczenie, bo innego sposobu na hemofili¢ nie

ma. Czynnika krzepnigcia krwi nie da si¢ zastapi¢ Zzadnym innym specyfikiem.



Z oficjalnych danych wynika, ze w Polsce na hemofili¢ choruje ponad 2 tys. 0sob
(prawdziwa liczba chorych moze przekraczaé 3,5 tys.). Poniewaz jest to choroba wrodzona,

ujawnia si¢ w dziecinstwie.

Mity zwiazane z hemofilia
» Mit 1 Jesli chory na hemofili¢ skaleczy si¢, to wykrwawi si¢ na Smier¢
U chorych na hemofili¢ krew nie krzepnie prawidtowo i dlatego krwawienie wydluza
sie. Stosujac odpowiednie leczenie, jesteSmy jednak w stanie z tatwoscig kontrolowaé
krwawienia. Na og6t u chorych na hemofili¢ dochodzi do krwawief wewnetrznych. Nie
mozna jednak powiedzie¢, ze osoba chora na hemofili¢ krwawi szybciej. Czasami
potrzeba troche wiecej czasu, aby zatrzymac przedtuzajace si¢ krwawienia. Niewielkie
skaleczenia wymagaja niekiedy ucisku w miejscu przecigcia i to na ogot catkowicie
rozwiazuje problem.
» Mit 2 Chorzy na hemofili¢ nie moga uprawiaé sportu
Chorzy na hemofili¢ wiedza, ze wzmacniajagc migsnie i stawy, chronig je przed
krwawieniami. Oczywiscie nalezy unikaé sportow, ktore wigza si¢ z powstaniem bardzo
powaznych urazow. Sa to tzw. sporty kontaktowe. Chorzy na hemofili¢ musza si¢ nauczy¢
zy¢ ze swoja chorobg i odkry¢, co jest dla nich korzystne. Moga jednak - i powinni -
uprawiac sporty, ktore stuzg ich zdrowiu 1 zachowaniu kondycji.
» Mit 3 Dzieci chore na hemofili¢ musza chodzi¢ do szkol specjalnych
Jest to jeden z najbardziej krzywdzacych mitow, bowiem dzieci chore na hemofilie
rozwijaja si¢ tak jak ich rowiesnicy 1 powinny by¢ traktowane na tych samych zasadach.
» Mit 4 Dzieci chore na hemofili¢ powinny stale zaklada¢ kaski i ochraniacze
To absolutnie nieprawda. Kazde dziecko, czy jest chore na hemofilig, czy tez nie,
powinno uzywac ochraniaczy i kasku podczas zabawy, ktora grozi urazem, np. w czasie jazdy

na rowerze czy w trakcie jazdy na rolkach. Obowigzkowo kask noszg rowniez narciarze.



» Mit 5 Hemofilia jest choroba zakazna
Nie ma zadnych podstaw, zeby uznaé¢ taki poglad. Hemofilia jest chorobg
genetyczna, dziedziczng. Jednak okoto 30 proc. wystepowania hemofilii zwigzane jest

z mutacjg genu i nie wynika z tzw. historii rodzinne;j.
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