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Jedng z obiecujgcych metod leczenia
hemofilii jest terapia genowa. | to wtasnie
postepu w tej dziedzinie medycyny dotyczy
materiat autorstwa Briana O'Mahony, za-
czerpniety z biuletynu irlandzkiego stowa-
rzyszenia chorych na hemofilie (s. 1). Sporo
uwagi posSwiecamy takZze kwestii, ktora
Jedynie pozornie dotyczy tylko jezyka — chodzi
0 Sposob okreSlania kobiet majgcych gen
odpowiedzialny za powstawanie hemofilii
(s. 3). Sposob, w jaki méwimy o kims, moze
miec¢ daleko siegajgce konsekwencje. Warto
o tym pamietac.

Z radoS$cig odnotowujemy sukces wro-
ctawskiego oSrodka leczenia hemofilii, ktory
Jjako trzeci w Polsce uzyskat certyfikat po-
twierdzajgcy, Zze spetnia wymogi stawiane
europejskim osrodkom opieki wielospecja-
listycznej nad chorymi na hemofilie (s. 7).

Przytaczajgc przyktady z daleka (z Irlandii)
i z bliska (z todzi), zachecamy prezesow kot

do podjecia dziatan, dzigki ktorym chorzy ze
Skazami krwotocznymi z ich regionu, a przy-
najmniej z wiekszych miast, bedag przewozeni
do osrodkow specjalizujgcych sie w leczeniu
hemofilii, a nie do najblizszego szpitala (s. 6).

Korzystajgc z danych opublikowanych
przez WFH, przedstawiamy gars¢ informacji
dotyczgcych wystepowania hemofilii na
Swiecie (s. 7).

Zamieszczamy tez dwie aktualne infor-
macje. Pierwsza to przypomnienie 0 moz-
liwosci przekazania czesci podatku przy
rozliczaniu PIT; w tym roku chodzi o 1,5%
naleznego podatku (s. 8). Druga dotyczy ulgi
w postaci podwyZzszonego limitu na prad,
przystugujgcej osobom legitymujgcym sie
orzeczeniem o umiarkowanym lub znacznym
stopniu niepetnosprawnosci (s. 9).

Chwile relaksu po lekturze powinna za-
pewnic jolka (s. 10).

Adam Sumera

Pierwsze terapie genowe juz zaakceptowane

24 sierpnia 2022 r. to wazna data dla
chorych na hemofilie. Tego dnia ogtoszono, ze
Europejska Agencja Lekéw (EMA) wydata
warunkowe zatwierdzenie leku w odniesieniu
do terapii genowej w hemofilii A opracowanej
przez firme Biomarin, o nazwie Roctavian. To
warunkowe zatwierdzenie wigze sie z wymo-
giem dalszego przekazywania do EMA infor-
macji i danych zwigzanych z tg metodg. Beda
one regularnie analizowane w pierwszych
trzech latach, a celem jest przyznanie petnej
licencji, jezeli dane beda zadowalajgce. Tak
czesto sie dzieje w przypadku metod, w kto-
rych badania kliniczne nie obejmowaty wielu
przypadkéw, poniewaz chodzi o chorobe
rzadkg. EMA wyprzedzita swoj amerykanski
odpowiednik, FDA — Roctavian nie uzyskat
jeszcze oficjalnej akceptacji w USA, cho¢
zapewne nastgpi to niedtugo.

EMA wydata decyzje po opublikowaniu
wynikow trzeciej fazy badan klinicznych, ktore
miato miejsce w marcu 2022 r. Wynika z nich,
ze Sredni poziom czynnika VIl u 132 uczest-
nikéw badania klinicznego po uptywie 1 roku
wyniést 43%, przy czym mediana (wartosc,
powyzej i ponizej ktérej znajduje sie jedna-
kowa liczba obserwacji) wynosi 24%. Po dru-
gim roku Srednia warto$¢ poziomu czynnika
VIII spadta do 24%, a mediana do 15%.
Wystgpito duze zréznicowanie wartosci
poziomu czynnika, od braku wzrostu (0%) do
wartosci przekraczajgcych norme (>150%)
u niektérych oséb. Srednia i mediana to nie
wszystko — na analize zastuguje takze rozrzut
wartosci.

Po uptywie pierwszego roku mediana
poziomu czynnika VIII u 132 pacjentéw
wygladata nastepujgco:



e 50 (38%) uczestnikbw miato poziom
czynnika VIl efektywnie w normie (>40%);

e 66 (50%) miescito sie w zakresie postaci
tagodnej (5-40%);

e 16 (12%) znalazto sie w zakresie postaci
umiarkowanej lub ciezkiej (<5%), przy
czym u 9% ten poziom miat wartos¢ <3%.
Nalezy doda¢, ze u 5% sposréd osdb ma-

jacych poziom czynnika VIII powyzej 40%

wystgpity wartosci powyzej normy (ij.

>150%).

Dane po dwéch latach odnosity sie do
mniejszej liczby uczestnikdéw (17). Po dwoch
latach:

e 18% miato poziom czynnika VIII w normie
(>40%);

e 59% miato poziom odpowiadajgcy postaci
tagodnej (5-40%);

e 24% miato poziom odpowiadajacy postaci
umiarkowanej lub ciezkiej (<5%).

U 112 uczestnikéw, dla ktérych zgroma-
dzono dane dotyczgce liczby wylewow i zuzy-
cia czynnika przed badaniem klinicznym,
Srednia liczba wylewow w roku spadta srednio
z 4,8 do 0,8 (spadek o 84%), a zuzycie
czynnika zmniejszyto sie Srednio o0 98%. Gdy
moéwimy o liczbie wylewow w roku, 75% nie
miato zadnego wylewu w pierwszym roku, na-
tomiast 10% miato wiecej wylewdw niz w roku
poprzedzajgcym terapie genowg. Wzrost
wartosci enzymow watrobowych wystgpit
u 86% uczestnikow. 79% badanych przepisy-
wano sterydy w zwigzku ze stanem zapalnym
watroby przez okres, ktérego mediana to 230
dni (ok. 7 miesiecy).

Jestjasne, ze terapia genowa to nieodwra-
calna, jednorazowa i niedajgca sie powtérzy¢
metoda, ktéra moze przynies¢ istotne korzy-
8ci wielu osobom. Jednakze kazda osoba
rozwazajgca poddanie sie takiemu leczeniu
powinna starannie rozwazy¢ wszystkie ko-
rzysci, ryzyka, a takze to wszystko, co wcigz
jest niewiadome i niepewne. Z jednej strony
warto sie cieszy¢ z zatwierdzenia pierwszej
metody terapii genowej i z danych wykazu-
jacych wysoki poziom czynnika krzepniecia
u wiekszosci uczestnikéw badan klinicznych,
co moze dowodzi¢ duzych korzysci dla nich
w radzeniu sobie z hemofilig przez kilka lat.
Musimy jednak tez mie¢ Swiadomos¢, ze ta
metoda, jak rowniez inne, wcigz potencjalne
metody terapii genowej w hemofilii, wigzg sie
zistotnymi niewiadomymi. Nie wiemy, jak dtu-
go utrzymajg sie uzyskane efekty. W przy-

padku terapii w hemofilii A wyglada na to, ze
wysoki poziom czynnika VIII utrzyma sie
przynajmniej przez 5 lat (w przypadku he-
mofilii B — pierwsza taka terapia zostata
zatwierdzona w koncu 2022 r., w listopadzie
w USA, a w grudniu w Europie — mozna
oczekiwac, ze skutki utrzymajg sie przez
przynajmniej 10 lat). Nie ma sposobu, by
przewidzie¢, ktérzy pacjenci uzyskajg dobre,
umiarkowane czy stabe efekty. Podobny brak
przewidywalnosci dotyczy trwatosci skutkdw
u poszczegdlnych oséb, nie mozna takze
przewidzie¢, u ktérych pacjentdw nie uda sie
uzyskac¢ istotnej poprawy poziomu czynnika.
Duzy odsetek os6b poddanych terapii
genowej moze wymagac leczenia sterydami
przez krotszy lub diuzszy okres — i znowu nie
ma nic, co pomogtoby przewidzie¢, ktorych
pacjentéw bedzie to dotyczy¢. Kolejng nie-
wiadomg sg kwestie bezpieczenstwa w dtuz-
szej perspektywie czasowej, takie jak teore-
tyczne ryzyko mutagenezy insercyjnej (mu-
tacji w DNA spowodowanej przez wektor —
wirus wykorzystywany w terapii genowej)
mogacej wigzac¢ sie ze zwigkszonym ryzy-
kiem nowotworu.

Po warunkowym wprowadzeniu na rynek
pierwszej terapii genowej dotyczgcej hemofilii
nadchodzi pora na zajecie sie rozwazaniami
dotyczgcymi kosztéw i mozliwego zastoso-
wania. Ptatnicy nie lubig niepewnosci. By¢
moze obecne programy leczenia bedzie
trzeba zmodyfikowac, by uwzgledni¢ element
dzielenia ryzyka miedzy firmg oferujgca
terapie genowg a ptatnikiem. Skutki budze-
towe mogg by¢é bardzo powazne i mogg
ograniczy¢ dostepnosc¢ tej metody lub liczbe
pacjentéw uzyskujacych dostep do takiego
leczenia.

Ptatnicy nie bedg chcieli ptaci¢ z gory za
terapie, ktéra moze w ogéle nie zadziata¢
u niektérych pacjentoéw albo z czasem stracic
skutecznos¢ u innych. Mozna rozwazy¢
model oparty na corocznej ptatnosci za okre-
$lone efekty (np. uzyskany poziom czynnika
krzepniecia, brak zuzycia koncentratow
czynnikow krzepniecia) przez ustalony lub
zmienny okres, co pozwolitoby na rozwig-
zanie wielu probleméw ekonomicznych
zwigzanych z niewiadomymi.

Brian O'Mahony
(ttum. i oprac. as na podstawie artykutu

.First Gene Therapy Licensed in Europe”

w periodyku ,Haemophilia.ie”, Autumn 2022)
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»Pani jest tylko nosicielkg” — kobiety a hemofilia

Ponizszy tekst jest ttumaczeniem publi-
kacji brytyjskiej. Problemem okazaty sie nie
tyle stowa, co elementy kulturowe — warto-
Sciowanie pewnych wyrazow w danej kultu-
rze; przyktadem mogg by¢ uwagi na temat
uzycia stowa ,hemofilik”, ktére w polszczyznie
nie budzi chyba problemoéw (w odréznieniu od
stygmatyzujgcego ,hemofilityk”). Warto je-
dnak zapoznac sie z argumentacjg dotyczgcg
uzycia terminu ,nosicielka” — i dlatego przed-
stawiamy ten artykut.

Kobiety majgce wariant genu odpowie-
dzialny za hemofilie sg okreslane jako ,nosi-
ielki”. W perspektywie historycznej chodzito
przede wszystkim o ryzyko, ze ich synowie
moge mie¢ objawy kliniczne skazy krwo-
tocznej, i o zidentyfikowanie tych cztonkéw
rodziny, ktorych dotkneto schorzenie. Nie
zwracano przy tym specjalnej uwagi nato, jaki
wplyw na psychike moze mie¢ Swiadomosé
posiadania uszkodzonego genu. Nieodpo-
wiednie uzycie terminu ,nosicielka” utrwala
takie podejscie. Nadeszta pora, by ograniczy¢
uzycie tego stowa do wtasciwego zakresu,
a w innych kontekstach uzywa¢ jakiegos
innego okreslenia, ktore wlasciwie odzwier-
ciedli odczucia kobiety z hemofilig.

Jak dawniej okreslano kobiety z hemofilig?

W 1803 r. John Conrad Otto w pionierskiej
pracy opisujgcej rodzine dotknietg ,sktonno-
Scig do krwawien” odnotowat, ze ,kobiety sg
wolne od tego”. W opisie rodziny dotknietej
hemofilig sporzgdzonym przez Johna Haya
w 1813 r. kobiety odgrywajg istotng role, ale
nie méwi sie tam nic o jakiejkolwiek ich skton-
noéci do krwawien. Niebawem dostrzezono
objawy u kobiet — w 1857 r. opisano powazne
krwawienia menstruacyjne, chociaz chodzito
jedynie o wskazanie, ze synowie mogg miec
hemofilie, aw 1884 r. odnotowano, ze objawy
nie wystepujg u dziewczat az do pojawienia
sie miesigczek albo do chwili, gdy ,matzen-
stwo doprowadzi do kryzysu, ktory wywota
takie objawy”. To wtasnie w owym roku zmart
w wyniku wylewu pourazowego Leopold, syn
krolowej Wiktorii, zapewne najbardziej znany
chory na hemofilie. Prezentowany w mediach
obraz Wiktorii jako bezobjawowej nosicielki,
a jej syna jako nieszczesliwej ofiary nie-
uleczalnej choroby, utrwalit w opinii publicznej

stereotyp skazy krwotocznej, na ktorg chorujg
tylko mezczyzni.

Na poczgtku XX wieku dysponowano juz
wystarczajgcq liczbg opiséw kobiet ze skazg
krwotoczng (niekoniecznie hemofilig — nie
znano wtedy innych skaz), by w 1911 r. po-
Swiecono im rozdziat w obszernej ksigzce
poswieconej hemofilii; chodzi o Skarbnice
dziedziczenia cztowieka Bullocha i Fildesa.
Jednakze autorzy odrzucili kontrowersyjne
opinie medyczne, konkludujgc, ze brak do-
statecznych dowodoéw potwierdzajgcych, iz
kobiety moga krwawi¢ czesciej niz tylko
w rzadkich przypadkach. Takie przypadki nie
mogty by¢ diagnozowane jako hemofilia,
a wszelkie podobienstwo byto ,powierzchow-
ne” i ,nieznaczne lub nietypowe” w porow-
naniu z ,wyraznymi objawami hemofilii” u ptci
meskiej.

W potowie lat 50. XX wieku nie byto juz
watpliwosci, ze u kobiet ze skazg krwotoczng
wystepujg powazne krwawienia, ale domino-
wata postawa seksistowska. W 1956 r. dwaj
lekarze z USA przedstawili analize poziomu
czynnika odpowiedzialnego za hemofilie u ,,19
domniemanych i 8 mozliwych nosicielek”.
Obnizony poziom stwierdzono u jednej z nich.
Komentarz brzmiat tak: ,Wielu autoréw opiuje
drobne zdarzenia krwotoczne u tych nosicie-
lek z heterozygotami. Jednakze takie kobiety
oczywiscie majg wigkszg sktonno$¢ do zwra-
cania uwagi na wydarzenia krwotoczne i mo-
ga wyolbrzymiaé objawy, ktorych inne kobiety
zazwyczaj nie zauwazajg’.

Taka postawa nie pozostata bez wptywu na
kolejnych badaczy. Z opublikowanejw 1983 r.
analizy okoto 5000 pacjentow w Wielkiej Bry-
tanii wynikato, ze wszyscy zarejestrowani
pacjenci byli ptci meskiej, co sugeruje, ze albo
nie zarejestrowano zadnej kobiety, albo
pominieto je w tej analizie. Wytyczne leczenia
wydane przez Swiatowg Federacje Hemofilii
(WFH) w 2012 r. zawieraty sekcje dotyczaca
nosicielek zatytutowang ,kwestia specjalnej
opieki”. Napisano tam, ze ,hemcofilia to scho-
rzenie zwigzane z chromosomem X, typowo
dotykajgce mezczyzn, podczas gdy kobiety
sg nosicielkami”, ,wiekszos¢ nosicielek nie
ma objawow”, a ,cze$¢ nosicielek moze miec
wartosci poziomu czynnikdbw krzepniecia w
zakresie odpowiadajgcym hemofilii —
w wiekszoéci postaci tagodnej’. Dodano

3



takze, ze ,najczestszymi objawami u nosi-
cielek ze znaczgco obnizonym poziomem
czynnika krzepniecia sg nadmiernie obfite
miesigczki i krwawienia po interwencjach
medycznych”. Chociaz wytyczne leczenia
opublikowane przez WFH w 2020 r. w petni
zajmujg sie tym, co oznacza bycie nosicielkg
hemofilii w kontek$cie klinicznym i osobistym,
to jednak wcigz okre$lajg kobiety z hemofilig
niemal wylgcznie jako ,nosicielki’. W swiecie
medycznym od wielu lat utrzymuje sie poglad,
ze kobiety nie chorujg na hemofilie, co jest
odbiciem podejscia seksistowskiego od dzie-
siecioleci dominujgcego w leczeniu skaz
krwotocznych.

Cojest wtym stowie?

W czasach, gdy wspiera sie autonomie
kazdej jednostki, a pacjentéw zacheca sie do
bycia aktywnymi partnerami w procesie
leczenia, dobra praktyka zawodowa nakazuje
uzywanie jezyka unikajgcego szufladkowania
(po angielsku: person-first language). Wiek-
szo$¢ ludzi negatywnie odbiera okreslanie
osoby za pomocg przymiotnika lub diagnozy
lekarskiej zamiast podejscia indywidualnego.
Na przyktad z ankiety przeprowadzonej wsrdd
971 chorych na padaczke i ich opiekunéw
wynika, ze 87% pacjentéw i 93% opiekundw
wolato okreslenie ,Ta osoba ma epilepsje” od
sformutowan ,0On(a) jest epileptykiem/czkg”
czy ,On(a) jest osobg epileptyczng”, ozna-
czanych jako nielubiane czy bardzo nielubia-
ne. Uznawano, ze pierwsze okreSlenie roz-
réznia miedzy osobg a jej schorzeniem, przez
co padaczka jest tylko jedng z cech danej
osoby; moze z tego wynikac, ze dana osoba
moze miec jakis wptyw na przebieg choroby.
Stowo ,epileptyk” uznawano za staroswieckie
i kojarzone z negatywnym odbiorem tego
schorzenia.

Brytyjska Narodowa Stuzba Zdrowia [od-
powiednik naszego NFZ] opublikowata wy-
tyczne dotyczgce kwestii jezykowych, zwtasz-
cza jesli chodzi o cukrzyce, ale z ogdlnymi
odniesieniami. Wskazano, ze stowa, wyraze-
nia i opisy mogg powodowaé problemy,
niezaleznie od intencji méwigcego. Zalecono,
by personel medyczny uzywat jezyka unika-
jacego szufladkowania, aby unikng¢ okres-
lania 0s6b za pomocg ich schorzenia. Nie-
ktérzy uznajg termin ,cukrzyk” za dajgcy sie
zaakceptowac, ale przed uzyciem takiego
okresélenia nalezy zapytac pacjenta o zdanie.
Stanowi to odbicie dtugotrwatej tendenciji.

Analiza jezyka uzywanego w pieciu czoto-
wych czasopismach medycznych w latach
1976-2015 wykazata, ze stosowanie jezyka
unikajgcego szufladkowania wzrosto w isto-
tny sposob w czterech z tych tytutdw, Srednio
019%.

Dlaczego ,,nosicielka” to negatywne okre-
$lenie kobiety z hemofilig?

Dawne opisy drzew genealogicznych
uzywaty stowa ,nosicielka” w jego prawdz-
wym znaczeniu, okres$lajgc osobe, ,ktéra
przenosi i jest w stanie przekaza¢ dalej mu-
tacje genetyczng zwigzang z chorobg i ktéra
moze, cho¢ nie musi, wykazywaé objawy cho-
robowe”.

Nie ma co dyskutowacC na temat tresci
drugiej czesci, ale z pewnoscig istnieje brak
Swiadomosci, co to oznacza. Kobiety okre-
Slane jako nosicielki hemofilii czesto maja
obnizone wartoéci poziomu czynnika VIII
w poréwnaniu ze zdrowymi kobietami i mogag
mieé¢ czestsze objawy skazy krwotocznej,
takie jak fatwe siniaczenie, krwawienie po
drobnych zabiegach czy krwawienia z jamy
ustnej. Czesto$¢ wystepowania powaznych
krwawienn menstruacyjnych wynosi 40-50%.
Podobnie jak mezczyzni, kobiety mogg mieé
zmiany w stawach —wsréd kobiet o niskim lub
nieznanym (ale nizszym niz 40%) poziomie
czynnika krzepniecia ryzyko diagnozy uszko-
dzenia stawu lub hospitalizacji z powodu
uszkodzenia stawu jest od dwéch do trzech
razy wieksze niz w ogolnej populacji. Zycie
z takimi objawami tgczy sie z obnizong ja-
koScig zycia z powodu bdélu i ogélnego po-
gorszenia zdrowia w poréwnaniu ze zdrowg
grupg kontrolng. Gdyby te osoby byty ptci
meskiej, u wielu z nich zdiagnozowano by
tagodng, umiarkowang, a nawet ciezkg po-
sta¢ hemofilii.

Z kolei nie ma sensu odnosic sie do ryzyka
przeniesienia choroby genetycznej poza
kontekstem dziedziczenia. Na przyktad warto
okresli¢, ktérzy cztonkowie rodziny moga
przekaza¢ potomstwu wariant genu odpo-
wiadajgcy za hemofilie, po to, by zapropono-
wac tym osobom doradztwo. W tym kontek-
Scie okreslanie kobiet jako nosicielki jest
catkiem sensowne. Ale nie ma sensu uzywac
tego okres$lenia, kiedy kobieta szuka porady
medycznej w zwigzku z powaznymi krwa-
wieniami miesigczkowymi. W czasach, kiedy
uznaje sie, ze zero wylewdéw w roku u oséb
z hemofilig jest wielkoscig osiggalng, fakt

4



mierzenia sie z 12 powaznymi, fatwymi do
przewidzenia i do unikniecia krwawieniami
jest nie do przyjecia. A jednak kobiety okre-
$lane jako nosicielki opisujg bagatelizujgce
podejscie lekarzy nie mogacych uwierzy¢, ze
te panie majg nadmierne krwawienia, i try-
wializujgcych ich obawy, objawy czy tez pros-
by o objecie ich opiekg zwigzang z hemofilia.
W pewnym badaniu kanadyjskim stwierdzo-
no, ze 40% pracownikéw stuzby zdrowia
uwaza, iz etykietka ,nosicielka” przyczynia sie
do opo6znien w diagnozowaniu. Przeszkody
w dostepie do opieki obejmowaty brak $wia-
domosci wérod personelu medycznego
(73%), stygmatyzowanie zwigzane z krwa-
wieniem z pochwy (29%); w 20% przypadkow
kobiety koncentrowaly sie bardziej na mez-
czyznach chorych na hemofilie w swojej ro-
dzinie niz na sobie.

Okreslenie ,nosicielka” przypomina takze
kobietom o roli, jakg odegraty w zwigzku z wy-
stgpieniem hemofilii u ich dzieci. Kobiety
opisujg poczucie winy i zalu w zwigzku z prze-
kazaniem genu potomstwu, jak réwniez
wspominajg, ze podobne sformutowania sty-
szaly od swoich matek. Obawa przed prze-
kazaniem hemofilii dziecku czesto wptywa na
decyzje kobiety o zrezygnowaniu z posia-
dania dzieci. Jest to wiec bardzo delikatna
kwestia, ktérej skutki dotykajg zarowno je-
dnostki, jak i rodziny.

Czy srodowisko osé6b z hemofilia zare-
agowato?

Komitet Naukowy i Normalizacyjny (SSC)
dziatajgcy w ramach Miedzynarodowego
Towarzystwa ds. Zakrzepicy i Hemostazy
zaproponowat zmiane okreslen uzywanych
w odniesieniu do kobiet z hemofilig. Oznacza
to, ze w koncu personel medyczny i badacze
przestang opisywac¢ je jako nosicielki i za-
miast tego bedg uzywacé jezyka uwzglednia-
jacego to, czego doznajg one jako osoby cier-
pigce na skaze krwotoczna.

SSC pracuje nad tymi propozycjami od
2017 r. i zaleca dwie kategorie majgce opi-
sywac kobiety i dziewczeta zdiagnozowane
jako nosicielki hemofilii, odpowiednio do ich
poziomu czynnika krzepniecia. Te z pozio-
mem ponizej 40% dzieli sie na trzy grupy,
podobnie jak mezczyzn — sg to kobiety z ta-
godng (5—40%), umiarkowang (1-5%) i ciez-
ka (<1%) postacig hemofilii.

Druga z tych kategorii to kobiety i dziew-
czeta z poziomem rownym 40% lub wyzszym.

Obejmuje ona dwie grupy: z fenotypem
obejmujgcym krwawienia oraz bez krwawien.
Proponowane terminy to objawowe i bezobja-
wowe nosicielki hemofilii. SSC zaleca, by
termin ,nosicielka hemofilii” byt uzywany tylko
w dyskusjach dotyczacych doradztwa gene-
tycznego, natomiast wtedy, gdy chodzi o kwe-
stie krwawien, nalezy stosowac okreslenia
,nosicielka objawowa” lub ,osoba z hemofi-
lig”.

Wprawdzie SSC przyznaje, ze etykietka
»hosicielka” ,utrudnia diagnoze, leczenie i ba-
dania naukowe”, to jednak obstajac przy ter-
minie ,nosicielka objawowa” pomaga w prze-
dtuzaniu problemu. Dostrzezenie, ze jezyk
ma moc wptywania na opieke uzyskiwang
przez kobiety z hemofilig, stanowi wazny krok
naprzdd i zastuguje na pochwate. Jezeli
jednak ta opieka ma ulec poprawie zaréwno
na poziomie specjalistycznym, jak i niespe-
cjalistycznym w odniesieniu do kobiet maja-
cych lub mogacych mie¢ gen odpowiedzialny
za hemofilie — w tym u lekarza POZ i gine-
kologa, co czesto stanowi dwie furtki prowa-
dzgce do leczenia u specjalisty — to szerokie
stosowanie etykietki ,nosicielka” musi ulec
zmianie. Okre$lanie osoby mianem ,nosi-
cielka” nie ma nic wspdélnego z jej objawami,
a jedynie przyczynia sie do marginalizowania
spraw kobiet i do pogorszenia relacji z per-
sonelem medycznym.

Jeslinie nosicielka, to co?

Jezyk uzywany w Srodowisku oséb ze
skazami krwotocznymi stopniowo sie zmie-
nia. Kiedy$§ w czasopismach medycznych
czesto pojawiat sie termin ,hemofilik”, obec-
nie zdarza sie to rzadko, chyba ze sam chory
tak sie okresla. Zamiast tego w odniesieniu do
mezczyzn uzywane jest okreslenie ,osobaly
z hemofilig” (person/people with haemophilia,
PWH). | takie okreSlenie nalezatoby polecac
w stosunku do kobiet w tych przypadkach,
gdy pte¢ nie gra roli. W innych przypadkach
potrzebne jest okreslenie unikajgce szuflad-
kowania, i tu nasuwa sie zwrot: ,kobieta z he-
mofilig”. To sformutowanie obejmuje wszelkie
implikacje odnoszgce sie do zycia ze skazg
krwotoczng, a nie tylko te, ktdre kojarzg sie
Z wing i zaprzeczeniem. Przyszte wydania
wytycznych WFH réwniez powinny zawierac
okreslenia unikajgce szufladkowania.

Terminologia nie ulega istotnym zmianom,
o ile nikt tego nie wymaga. Wszystkie kobiety
mogagce mie¢ gen odpowiedzialny za he-
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mofilie i wszystkie cérki ojcébw z hemofilig
powinny uzyska¢ mozliwos¢ okreSlenia
poziomu czynnika VIII lub IX. Powinny by¢
opisywane jako osoby majgce tagodng,
umiarkowana lub ciezkg posta¢ hemofilii, a ko-
biety z poziomem czynnika krzepniecia po-
nizej 40% powinny zosta¢ uwzglednione
w rejestrze chorych na hemofilie. Taki krok
organizacyjny powinien poprawi¢ dostep do
opieki medycznej. Jednak przede wszystkim

nalezy pamietaé, ze najwazniejsze jest le-
czenie objawow krwotocznych i poprawa
jakosci zycia kobiet z hemofilig.
Steve Chaplin, Kate Khair
(ttum. i oprac. as na podstawie artykutu
,You're only a carrier”— women and the
language of haemophilia. J Haem Pract
2021; 8(1): 128-132.
https://doi.org/10.2478/jhp-2021-0015)

,Osoba z hemofilig” czy ,,chory na hemofilie”?

We wstepie do powyzszego artykutu
wspomniatem o pewnych kfopotach podczas
ttumaczenia. Wypada dodac jeszcze jeden.
Ot6z autorzy wielokrotnie postugujg sie
okre$leniem ,0soba z hemofilig”. Pozostawi-
tem to w takim brzmieniu. Nalezy jednak
pamietac, ze jezyk polski okresla takie osoby
nieco inaczej. Zasadniczo moéwimy: ,chory na
hemofilie”. Wybranie odbiegajgcego od normy
jezykowej terminu ,0soba z hemofilig” moze
mie¢ pewne uzasadnienie natury psycholo-
gicznej. W czasach dos¢ powszechnego
w Polsce stosowania leczenia profilaktycz-
nego zwilaszcza ci, ktérzy z tego dobro-
dziejstwa korzystajg niemal od urodzenia i nie
majg powaznych zmian stawowych, mogg po-
wiedzie¢: ,ja nie jestem chory, po prostu mam
hemofilie”. Takie podejscie moze by¢ po-

zyteczne, poniewaz pozwala aktywnie
wigczaC sie we wszelkie dziatania, bez
stawiania sobie ograniczen. Sg jednak
sytuacje, w ktérych hemofilia przypomni
o swoim istnieniu, cho¢by w przypadku
konsekwencji powazniejszych urazow (tzw.
break-through bleeds — wylewdw przebija-
jacych sie przez ochrone profilaktyki) czy
w razie koniecznosci zabiegu operacyjnego.
Musimy takze pamieta¢, ze nawet terapia
genowa — przynajmniej jesli chodzi o obecnie
stosowane metody — moze jedynie zaleczyé
hemofilie (w sensie podniesienia poziomu
brakujagcego czynnika krzepniecia), ale nie
zmieni faktu, ze poddana jej osoba nadal
bedzie mogta przekaza¢ hemofilie swojemu
potomstwu.

Adam Sumera

Gdy trzeba wezwac karetke

Sg sytuacje, kiedy osoba ze skazg
krwotoczng musi wezwac¢ karetke, a ta ze
wzgledu na stan zdrowia pacjenta powinna
przewiez¢ go do szpitala. Zajrzyjmy na chwile
do biuletynu Irlandzkiego Stowarzyszenia
Chorych na Hemofilie. Czytamy tam: ,Istnieje
zarzgdzenie z 2015 r., wydane przez Health
Service Executive (irlandzki odpowiednik
NFZ), ktére nakazuje zatodze karetki, by
pacjenta z hemofilig przewiez¢ bezposrednio
na SOR do jednego z czterech Osrodkow
Leczenia Hemofilii (dwa takie o$rodki — jeden
dla dorostych, drugi dla dzieci— sg w Dublinie,
pozostate dwa znajdujg sie w Cork i w Gal-
way). Obowigzuje to pod warunkiem, ze czas
transportu pacjenta do ktérego$ z tych
czterech szpitali bedzie krétszy niz 60 minut.
Chodzi o to, zeby pacjent dostat sie do takiego
szpitala, w ktérym personel bedzie wiedzie¢,
ze chory ma hemcofilie, i bedzie mie¢ wiedze

fachowa niezbedng w procesie leczenia”.
Bytoby dobrze, gdyby podobne zalecenia
obowigzywaty takze w catym naszym kraju.
Dzieki inicjatywie tédzkiego kota terenowego
PSCH dorosli chorzy na hemcofilie i chorobe
von Willebranda z todzi i bezposrednich
okolic objeci sg opieka medyczng przez
wszystkie oddziaty Wojewddzkiego Wielo-
specjalistycznego Centrum Onkologii i Trau-
matologii im. Kopernika w todzi, gdzie majg
zapewniong opieke hematologow z Osrodka
Leczenia Hemofilii. Kserokopie pisemnej
zgody dyrekcji szpitala otrzymat kazdy do-
rosty ze skazg krwotoczng bedacy cztonkiem
tego kota. Okazanie tego pisma zalodze
karetki juz wielokrotnie sprawito, ze zamiast
do najblizszego szpitala (jak wymaga tego
NFZ), po konsultacji z dyspozytorem, karetka
przewozita pacjenta do szpitala im. Koper-
nika. DosSwiadczytem tego sam, a od kolegi
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z Pabianic wiem, ze jesienig 2022 r. karetka
odbyta nawet kurs Pabianice—.6dz.
Pora pomys$le¢ o rozszerzeniu takich

rozwigzan na inne duze miasta. Apeluje do
prezesow kot o podjecie stosownych dziatanh.
Adam Sumera

Wazny certyfikat dla osSrodka wroctawskiego

Poradnia Zaburzen Krzepniecia Krwi Kii-
niki Hematologii, Nowotworow Krwi i Trans-
plantacji Szpiku Uniwersytetu Medycznego
we Wroctawiu otrzymata certyfikat, ktory
potwierdza, ze ta placbwka spetnia wymogi
stawiane europejskim osrodkom opieki wielo-
specjalistycznej nad chorymi na hemofilie
(European Haemophilia Comprehensive
Care Centre). Swiadectwo wydaty dwie pre-
stizowe organizacje europejskie: European
Association for Haemophilia and Allied Dis-
orders (EAHAD) oraz European Haemophilia
Consortium (EHC).

To osiggniecie byto mozliwe dzieki wspdl-
nej pracy pani prof. Marii Podolak-Dawidziak,
dr Donaty Urbaniak, dr lwony Prajs, innych
lekarzy, a takze pan z Laboratorium z Kliniki
Hematologii Dorostych we Wroctawiu. To
trzecia taka placéwka w Polsce, po Instytucie

§EAHAD EHC+’

This is Lo cerlify thal
Department of Hematology, Blood Neoplasms, and Bone Marrow Transplantations,
Wroclaw Medisal Univertsity

15 a designated

European Haemophilia Comprehensive Care Centre

until
31 December 2024

Rabert Klamroth Declan Noone
Project Leader President President

Hematologii i Transfuzjologii oraz po dziecie-
cym osrodku w Warszawie.

Gorgco gratulujemy uzyskania tego Swia-
dectwa i wyrazamy nadzieje, ze takich o$rod-
kéw powstanie w kraju wiecej.

(zg, as)

Hemofilia na swiecie

Niedawno Swiatowa Federacja Hemofilii
(WFH) opublikowata doroczne opracowanie
informujgce o skazach krwotocznych i ich
leczeniu na $wiecie. To najnhowsze wydanie
»2Annual Global Survey” obejmuje informacje
z roku 2021. Do opracowania zestawien
wykorzystano dane ze 118 krajéw (sposrod
147 zrzeszonych w WFH).

Wedtug aktualnej wiedzy ocenia sig, ze na
kazde 100 tysiecy urodzonych chtopcow
przypada 24,6 chorych na hemofilie A, z cze-
go 9,5 z jej ciezkg postacig. W takiej samej po-
pulacji nalezy spodziewac sie 5,0 chorych na
hemofilie B, z czego 1,5 z jej postacig ciezka.
Poniewaz na calym Swiecie w ciggu roku
przychodzi na Swiat przynajmniej 130 milio-
néw dzieci (obu pici), nalezy oczekiwaé, ze co
rok rodzi sie okoto 20 tysiecy chorych na
hemofilie (A lub B), z czego okoto 7000 z po-
stacig ciezkg. Poniewaz jednak $miertelnos¢
wsérdd chorych na hemofilie jest wyzsza niz
w 0golnej populacji (m.in. ze wzgledu na brak
leczenia krwawien, skutki HIV/AIDS, HBV
i HCV), to szacunki dotyczgce zyjacych cho-
rych sg nizsze i wynoszg na kazde 100.000
mezczyzn: 17,1 chorych na hemofilie A (w tym

WFH

WORLD FEDERATION OF HEMOPHILIA

6,0 z postacig ciezkg) i 3,8 chorych na hemo-
filie B (w tym 1,1 z postacig ciezkg). Oznacza
to, ze przy obecnej liczbie ludnosci na Swiecie
wynoszgcej 7,8 mld i przy zatozeniu, ze po-
towe, tzn. 3,9 mld, stanowig mezczyzni,
mozna oczekiwaé, ze liczba chorych na
hemofilie na Ziemi wynosi blisko 819.000,
w tym ponad 278.000 ma postac ciezka.

Z tymi szacunkami warto zestawi¢ uzy-
skane dane. W 118 krajach, ktére przestaty
dane, zyje ok. 7,14 mid ludzi. W&rod nich zdia-
gnozowano ok. 233,5 tysigca oséb z hemofilig
(185,3 tys. z hemofilig A, prawie 38 tys. z he-
mofilig B, reszta bez okreslenia typu). Zatem
wiele przypadkoéw pozostaje jeszcze nieroz-
poznanych. Jeszcze wigkszg rozbieznosé
miedzy oczekiwaniami a rzeczywistoscig
widac¢ w przypadku choroby von Willebranda,
najczestszej wrodzonej skazy krwotocznej,



wystepujgcej statystycznie u jednej osoby na
sto (niezaleznie od pici). Liczba zdiagno-
zowanych chorych wynosi tu niespetna 90
tysiecy. Laczna liczba wszystkich oséb w ra-
portujgcych krajach, u ktérych stwierdzono
jakgkolwiek skaze krwotoczng, to prawie 387
tysiecy.

Jak mozna byto sie spodziewac, naj-
wiekszy odsetek chorych zdiagnozowano
w Europie — az 83%, najmniej za$ w Afryce —
zaledwie 8%.

Liczba jednostek czynnika VIII (wszystkich
rodzajow) zuzytych w 2021 r. na caltym
Swiecie wynosi 9.800.101.854, czyli 9,8 mid.

Ta ilos¢ rozktadata sie jednak bardzo nie-
rowno. Przyktadowo: w Nigerii na glowe
statystycznego mieszkanca przypadato
0,037 jednostki, a na Wegrzech — 13,056.
Polski wskaznik w 2021 r. wynosit 9,29
jednostki.

Warto pamietac, ze 17 kwietnia, jak co
roku, bedziemy obchodzi¢ Swiatowy Dzien
Chorych na Hemofilie.

(as)

WORLD HEMOPHILIA DAY
APRIL 17, 2023
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Gdy krwawig dzigsta

Krwawienie z dzigset towarzyszgce myciu
zeboéw jest oznakg poczatkdéw choroby
dzigset, schorzenia bardzo rozpowszech-
nionego wsrod wszystkich ludzi. Nalezy
koniecznie zapobiec rozwojowi tego procesu.
Najlepszym rozwigzaniem bedzie wizyta
u dentysty — ten udzieli odpowiedniej porady,
fachowo oczysci zeby i oceni ich stan. Praw-
dopodobnie zaleci stosowanie specjalne;j
ptukanki i przekaze, jak skuteczniej czysci¢

i szczotkowa¢ zeby. Nasza skaza krwotoczna

moze powodowacd, ze dzigsta bedg krwawic

nieco tatwiej i nieco diuzej potrwa, zanim uda

sie je wygoi¢. Jednak wazne jest, by przez ten

czas nadal my¢ zeby miekkg szczoteczka,

zeby usung¢ resztki jedzenia i ptytke na-
zebna, ktore wywotujg chorobe dzigset.

(oprac. as na podst. ulotki

».Haemophilia and Dental Care”,

Irish Haemophilia Society)

W tym roku chodzi o 1,5 procent z PIT

Nadchodzi okres rozliczania podatku
dochodowego za ubiegty rok. W tym roku
czekajg nas pewne zmiany. Jedna z nich
polega na tym, ze zamiast 1 procenta mamy
prawo do przekazania 1,5 procent z podatku
naleznego z naszego PIT-u narzecz wybranegj
organizacji pozytku publicznego. Przypo-
minamy, ze Polskie Stowarzyszenie Chorych
na Hemofilie jest oficjalnie zarejestrowane
jako taka organizacja. Przekazanie wspom-
nianej kwoty nie wigze sie z zadnymi kosz-
tami. Wystarczy jedynie wypetni¢ odpo-
wiednie rubryki w swoim zeznaniu podat-
kowym, a urzad skarbowy przekaze 1,5%
naszego podatku na konto PSCH.

Numer rejestru KRS naszego Stowarzy-
szenia brzmi: 0000169422.

O przekazanie na rzecz PSCH 1,5% po-
datku przy rozliczaniu PIT-u warto poprosi¢
krewnych, znajomych, sgsiadow. Wiele
sposrod ksigzek i ptyt DVD z informacjami
o réznych aspektach hemofilii i choroby von
Willebranda publikowanych przez nasze
Stowarzyszenie zostato sfinansowanych

wtasnie z kwot przekazanych w taki sposéb.

Przy rozliczaniu PIT warto takze pamietac
o0 mozliwosci odliczenia pewnych kosztéw
okreslonych ogolnie jako ,wydatki na cele
rehabilitacyjne oraz wydatki zwigzane
z utatwieniem wykonywania czynnoSci zy-
ciowych”, w tym zwigzanych z uzytkowaniem
witasnego samochodu osobowego, udziatem
w turnusie rehabilitacyjnym czy przerdbkami
mieszkania (znoszenie barier architek-
tonicznych). Mozna takze odliczy¢ koszty
zakupu koniecznych lekow (rozlicza sie kazdy
miesigc, a odlicza sie nadwyzke ponad kwote
100 zt miesiecznie, czyli warto zgrupowac
zakupy; konieczny jest tu rachunek imienny,
no i muszg to byc leki, ktérych koniecznos¢
stosowania u nas potwierdzi w razie czego
lekarz; mnie np. sporo kosztujg leki na
nadcisnienie). Prawo do takich odliczen
przystuguje osobom z orzeczeniem o nie-
petnosprawnosci.

W przypadku oséb majgcych niewielkie
dochody moze sie jednak okazac, ze ich
przychéd zmieéci sie w limicie kwoty
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zwolnionej od opodatkowania. W takim
przypadku nie zaptacg podatku, ale tez nie
bedg mogty odliczyc¢ ulg, ktdre im przystuguja,
ani nie bedg miaty z czego przekazaé
wspomnianego 1,5% podatku. Pewne grupy
podatnikédw wyjdg niejako na zero (obnizenie

podatku pozbawi je mozliwosci odliczen),
mogg stracic¢ takze te organizacje spoteczne,
ktére dostawaty duzo wptat od niezbyt
zamoznych podatnikow (1,5% od zera to
zero).

Adam Sumera

Prad — ulga dla niepetnosprawnych

W 2023 roku limit gwarantowanej ceny
pradu dla oséb fizycznych wynosi 2000 kWh
(czyli 2 MWh) rocznie. Osobom, ktére po-
siadajg orzeczenie o umiarkowanym I|ub
znacznym stopniu niepetnosprawnoéci lub
inne rbwnowazne orzeczenie (np. orzeczenie
o niepetnosprawnosci wydane ponizej 16 roku
zycia), przystuguje wyzszy limit, wynoszgcy
2,6 MWh rocznie (oczywiscie z takiej ulgi sitg
rzeczy skorzysta cate gospodarstwo domowe
—wystarczy, gdy taki dokument ma jeden z do-
mownikéw). Jeszcze wyzszy limit przystuguje
duzym rodzinom — jest to 3 MWh rocznie.
Zamrozenie taryf bedzie dotyczy¢ 2023 r.

Przyznajgc takg ulge osobom niepetno-
sprawnym, ustawodawca brat pod uwage fakt,
ze wiele sposrdd tych oséb musi ze wzgledu
na swoj stan zdrowia zuzywac wiecej pradu —
np. korzystajac z respiratora, tadujgc aku-
mulatory do wozka inwalidzkiego czy ko-
rzystajgc z innych pomocy o napedzie elek-
trycznym. W przypadku chorych na skazy
krwotoczne, cho¢ o tym nie wspomniano,

mozna na pewno wskazaé koniecznos¢
trzymania niektorych preparatow, w tym
wiekszosci czynnikbw krzepniecia, w lo-
dowce.

Dobrze sie stato, ze ulgg objeto nie tylko
osoby ze znacznym stopniem niepetno-
sprawnosci, lecz takze te ze stopniem
umiarkowanym — to znacznie rozszerza krgg
uprawnionych do skorzystania z podwyz-
szonego limitu.

Aby uzyskac ulge, nalezy ztozy¢é w przed-
siebiorstwie energetycznym lub u dostawcy
energii elektrycznej ,O8wiadczenie o spet-
nianiu przez odbiorce warunkéw pozwala-
jacych na uznanie go za odbiorce upraw-
nionego”. Nie trzeba zatgczac¢ do niego kopii
orzeczenia o0 niepetnosprawnosci — jednak
zaktady energetyczne mogg zazadac jego
okazania, by zweryfikowac¢ dane.

Uwaga: pamietajmy, ze os$wiadczenie
nalezy ztozy¢ nie poézniej niz 30 czerwca
2023r.

(as)

A jolka czeka na nastepnej stronie...
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Okreslenia wyrazéw podano w zmienionej kolejnosci

przeciwienstwo hatasu
Ivan, stawny tenisista
wedrowiec, obiezyswiat
absurd, bzdura

dtugi makaron z Wtoch
cztery ..., to samochod
krazenie, cyrkulacja

orzech wypetniony mlekiem
maty statek rybacki
potrzebny do kreslenia
prowadzi ,Jeden z dziesieciu”
beczutka na piwo lub wino
jest nim kran

benzyna w baku auta
ciasto z zapieczonej piany
zyto albo pszenica

waski otwér; szczelina
naukowiec, uczony
przesuwa wieze i hetmana
zemsta

potocznie o okularach
bezwzgledny wtadca

Wit, stawny rzeZbiarz
zdecydowanie brak mu odwagi
czynny wulkan na Sycylii
imie Turner, wokalistki
rywalizuje z kawg

gumowy waz

satelitarna ma ksztatt talerza
cze$¢ kolta trzymana w dtoni
rzesisty deszcz

sita rozpedu

Adam Sumera

BIULETYN INFORMACYJNY Polskiego Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie.

OpracowatAdam Sumera. Wspotpraca: Zdzistaw Grzelak.

Korespondencje prosimy kierowa¢ pod nastepujgcy adres: tddzkie Koto Terenowe Polskiego
Stowarzyszenia Chorych na Hemofilie przy Klinice Hematologii UM, Wojewo6dzkie Wielospecjalistyczne
Centrum Onkologii i Traumatologiiim. M. Kopernika, ul. Pabianicka 62, 93-513 £6dz.

Nasz kontaktinternetowy: adam_sumera@wp.pl

Strona Stowarzyszenia: www.hemofilia.org.pl
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