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Hemofilia - co wiemy o tej chorobie?

Odpowiedzi na pytanie o hemofilie, postawione podczas sondy ulicznej
mogaq zaskakiwaé. Hemofilia to choroba krwi, w ktorej nie goja sie rany,
popularnie zwana biataczka... Takie stwierdzenia pokazuja, ze Polacy nie
maja duzej wiedzy na jej temat, chociaz jest to jedna z najczestszych
skaz krwotocznych i najwczesniej rozpoznawanych chorob genetycznych.
W przecigqgu ostatnich kilkudziesieciu lat dokonat sie ogromny postep w
leczeniu hemofilii. Jeszcze do 1920 r. Sredni czas zycia pacjenta wynosit
11 lat, a obecnie jest on zblizony do ogdlnej populacji mezczyzn.
Warunkiem jest jednak staly dostep do czynnikéw krzepniecia,
zindywidualizowanie terapii oraz odpowiednio zorganizowana opieka
medyczna. O sytuacji chorych z hemofilia w Polsce dyskutowano podczas
konferencji 22 stycznia w Warszawie.

Kilka faktow na temat hemofilii

Hemofilia nalezy do grupy chordb uwarunkowanych genetycznie, sprzezonych z
picig. Objawia sie gtéwnie u mezczyzn, natomiast kobiety sg przede wszystkim
nosicielkami genu predysponujacego do pojawienia sie tej skazy krwotocznej. Nie
mozna sie nig zarazi¢, na hemofilie choruje sie od urodzenia, a jej przyczyng
jestbrak lub nieprawidtowa funkcjajednego z czynnikéwkrzepniecia. Choroba jest
przekazywana w genach od rodzicow - jesli mezczyzna ma hemofilie, a kobieta
nie przenosi genu powodujacego te chorobe, to zaden z synéw tej pary nie bedzie
chory. Natomiast kazda corka bedzie nosicielkg wadliwegogenu. Mogg one, ale nie
muszg, przekazywac go swoim dzieciom. Prawdopodobienstwo, ze ich syn bedzie
chory wynosi 50%. Taki sam procent dotyczy réwniez tego, ze cérka nosicielki
odziedziczy wadliwy gen i bedzie kolejng nosicielkq. Zdarza sie, ze kobiety
chorujg na hemofilie, jednak jest to sytuacja bardzo rzadka - moze wystagpic¢ tylko
wowczas, gdy ojciec dziecka jest chory, a matka jest nosicielkag. Na hemofilie
choruje jedna na 10 tysiecy osdb - jest to zaledwie okoto 2,5 tys. oséb w Polsce.
Wyrdznia sie dwa podstawowe typy tej choroby oraz rézny stopien ciezkosci, od
tagodnej, poprzez umiarkowang do ciezkiej:

* hemofilia A - najczesciej wystepujacy rodzaj choroby, wywotany
niedoborem czynnika krzepniecia VIII we krwi. Wystepuje gtéwnie u
mezczyzn (stanowi 80-85% przypadkow hemofilii)

* hemofilia B-rzadziej spotykany rodzaj choroby, powodowany
niewystarczajacg iloscig czynnika krzepniecia IX. Wystepuje rowniez
gtéwnie u mezczyzn (15-20% chorych)

e hemofilia nabyta - pomimo podobnej nazwy, nie jest chorobg
dziedziczng i wystepuje zaréwno u mezczyzn, jak i u kobiet. Przy tym
rodzaju hemofilii, zwykle z nieznanej przyczyny, organizm cztowieka
zaczyna wytwarzac przeciwciata (inhibitor) przeciwko wtasnym czynnikom
krzepniecia krwi, prowadzac do ich unieczynnienia. Diagnozowana jest
zazwyczaj u osbb starszych.



Leczenie hemofilii w Polsce

Hemofilia jest chorobg przewlekta, ale dzieki postepowi nauki i technologii
mozemy skutecznie leczy¢ jej objawy. Gtdwnym celem terapii jest zapobieganie i
odpowiednie leczenie krwawien, zwftaszcza wylewdw dostawowych. Samoistne
krwawienia do stawdw, ktére sq typowe dla ciezkiej postaci choroby,
doprowadzajq do powstania zmian zwyrodnieniowych stawdw czyli tzw. artropatii
hemofilowej. Objawia sie ona ograniczeniem ruchomosci stawdw, zanikami
miesni, towarzyszacym zespotem bdlowym | w konsekwencji negatywnie
oddziatuje na codzienne Zzycie pacjenta, jego mozliwosci rozwoju zawodowego.
Jedynym sposobem zapobiegania artropatii jest wdrozenie dtugoterminowej
profilaktyki krwawien polegajgcej na podawaniu przez wiele lat dozylnie kilka razy
w tygodniu odpowiednich koncentratéow czynnikéw krzepniecia. W Polsce od 2008
roku dziata program lekowy NFZ ,Zapobieganie krwawieniom u dzieci z hemofilig
A i B”. Dzieki jego wprowadzeniu mtodzi chtopcy z hemofilia mogq funkcjonowac
niemal tak samo jak ich zdrowi réwiesnicy - uczeszcza¢ do szkoty, uprawiaé
sporty, realizowaé¢ marzenia, a w przysztosci spetnia¢ sie zawodowo.
Dtugoterminowa profilaktyka krwawieni jest od kilku lat dostepna takze dla
dorostych chorych w Polsce. Nalezy jednak pamietaé, ze pacjenci dorosli, ktérzy z
powodu ograniczern w dostepnosci koncentratow czynnikéw krzepniecia nie byli
odpowiednio leczeni, majg zaawansowane zmiany zwyrodnieniowe stawow | w
duzej czesci sq inwalidami narzadu ruchu. Stosowanie profilaktyki w tej grupie
pacjentéw moze tylko zmniejszaé szybkos¢ progresji artropatii, a nie doprowadzic¢
do cofniecia sie zmian zwyrodnieniowych. Pacjenci doro$li wymagajq intensywnej
rehabilitacji, a z powodu chordéb wspdtistniejgcych réwniez wielospecjalistycznej
opieki, ktéra powinna by¢ prowadzona w oSrodkach leczenia wrodzonych skaz
krwotocznych. Nalezy wspomniel, iz trwajg aktualnie badania nad nowymi lekami
o innej niz dozylna drodze podawania, a takze nad terapig genowg, ktéra mogtaby
doprowadzi¢ do catkowitego wyleczenia choroby—- moéwi dr n. med. Ewa
Stefanska-Windyga, Poradnia Zaburzen Hemostazy, Instytut Hematologii
i Transfuzjologii w Warszawie.

Organizacja systemu opieki nad chorymi

W ostatnim 10-leciu w Polsce zaszty bardzo istothe zmiany w systemie opieki nad
chorymi na hemofilie. Pod koniec 2018 roku minister zdrowia podpisat nowq
edycje Narodowego Programu Leczenia Chorych na Hemofilie, ktory gwarantuje
dostep do leczenia dla wszystkich pacjentéow ze skazami krwotocznymi, takze z
hemofilia. Znacznie zwiekszyto sie rowniez $rednie zuzycie czynnika VIII.
Problemem jest jednak bardzo ograniczony dostep do koncentratow
rekombinowanych czynnikéw krzepniecia i brak mozliwosci wyboru przez lekarzy i
pacjentow rodzaju koncentratu. Zdecydowana wiekszos$¢, blisko 97% dostepnych
w Polsce preparatow, to czynniki osoczopochodne - leki starszej generacii,
uznawane za mniej bezpieczne. Problem ten staje sie szczegdlnie wyrazny
obecnie ze wzgledu na wprowadzanie na rynek europejski rekombinowanych
koncentratow czynnikéw krzepniecia o przedtuzonym dziataniu. Te preparaty sg
nie tylko skuteczne, ale w istotny sposdb poprawiajg jakos¢ zycia chorych. Zwykte
czynniki pacjenci muszq podawac sobie dozylnie 3 razy w tygodniu, podczas gdy
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czynniki diugodziatajace mozna podawac u niektérych pacjentéw raz na tydzien.
Kolejng kwestig jest brak istniejacych w wielu krajach europejskich, w tym w
Polsce osrodkéw kompleksowej terapii, w ktorych chorzy mogliby uzyskac
skoordynowang pomoc specjalistow rdznych dziedzin- lekarzy hematologéw,
genetykdw, ortopedow, pielegniarek, psychologéw czy fizjoterapeutow.

Biorgc pod uwage zatozenia jakie zostaty przyjete w najnowszej edycji programu
polityki zdrowotnej Ministerstwa Zdrowia oraz zaplanowane w jego ramach
interwencje, pozostaje mie¢ nadzieje, ze wszystkie one zostang zrealizowane,
poniewaz wyraznie zblizaja polski system opieki nad chorymi na hemofilie do
standarddw europejskich - mowi Izabela Obarska, ekspert ochrony zdrowia.

Leczenie za granica - jak wyglada?

Chociaz leczenie hemofilii w Polsce ulegto zdecydowanej poprawie i wyglada
zupetnie inaczej niz jeszcze kilka lat temu, wcigz sporo brakuje nam do tego, aby
osiagnac europejski poziom. Srednie zuzycie czynnika krzepniecia poprawito sie,
jednak nadal nie jest idealnie. Podczas gdy u nas zuzycie czynnika na gtowe
mieszkarica wynosi ponad 6,5 jednostki, to w Irlandii, czyli kraju w ktérym
mieszkatem i leczytem sie przez 3 lata jest to ok. 10 jednostek. Pacjenci leczeni sg
tam nowoczesnymi preparatami rekombinowanymi. W Irlandii, ale tez wielu
krajach Europy takich jak Dania, Grecja, Belgia, Francja czy Wielka Brytania
odsetek stosowanych lekow rekombinowanych przekracza 80%, natomiast w
Polsce jest to ok. 3%. Dzieki wtasciwemu leczeniu chorzy moga prowadzié
aktywne zawodowo i rodzinnie Zycie, zapominajac o chorobie. Zaréwno ja jak i
inni chorzy mamy nadzieje, ze nowa edycja Narodowego Programu Leczenia
Chorych na Hemofilie bedzie efektywnie realizowana, a Polska dogoni Europe w
kwestii standardow opieki nad pacjentem - mowi Jarostaw Parol, Polskie
Stowarzyszenie Chorych na Hemofilie, Wiceprezes Mazowieckiego Kota
Terenowego.
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