Udzial lekarza rodzinnego

w kompleksowej opiece

nad pacjentem z rozpoznaniem
hemofilii A lub B

The role of family doctor in medical care of patients
suffering of haemophilia A and B

STRESZCZENIE

Celem pracy jest cheé przedstawienia roli lekarza rodzinnego w opiece nad dzieckiem z he-
mofilia i jego rodzing. Autorzy przedstawili europejski oraz polski program postepowania
we wrodzonych skazach krwotocznych. Oméwiono specyfike diagnostyki i postepowania
u pacjentéow bedacych w wieku rozwojowym oraz trudnosci terapeutyczne wystepujace
w cigzkich klinicznie postaciach hemofilii. W programie opieki nad chorym i jego rodzina
uwzgledniono poradnictwo genetyczne i wskazania do kierowania pacjenta do oSrodka spe-
cjalistycznego.
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ABSTRACT

The aim of the publication was an attempt to present the role of family doctor in medical
care of patients suffering of haemophilia and their families. Authors presented European
and National Program of inherited coagulation diseases treatment. An unique diagnostic
aspects and treatment regiment of development age severe haemophiliacs were discussed.
Moreover genetic care of haemophiliac families and indications of patients transfer to
hematology department were presented.
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Pacjent z rozpoznaniem
hemofilii A lub B wymaga
opieki specjalistycznej
przez cate zycie, ponadto
wystapienie objawow
jawnej klinicznie skazy
krwotocznej wiaze sie

z koniecznoscia udzielenia
pomocy lekarskiej w trybie
pilnym
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WSTEP

Hemofilie A i B sa schorzeniami uwarunko-
wanymi genetycznie, ktorych czestos¢ jest
okreslana w Polsce na 1:12 300 mieszkafcow.
Prowadzony rejestr pacjentow okreslit liczbe
pacjentéw z hemofiliag A na 2216, a hemofi-
lia B na 390 pacjentéw w catej Polsce (dane
z kwietnia 2012 1.).

Swiadomo§é faktu, iz oba te wrodzone scho-
rzenia moga by¢ odpowiedzialne za wystepowa-
nie objawow skazy krwotocznej przez cate zycie
chorego, wiaze si¢ z koniecznoscia udzielenia
porady lekarskiej czesto w ,,trybie pilnym” nie
tylko w osrodku specjalistycznym, ale takze
przez lekarzy réznych specjalnoSci, w miejscu
aktualnego przebywania pacjenta [1, 2].

Lekarz rodzinny udziela porady choremu
zamieszkatemu w rejonie poradni, w ktorej
jest zatrudniony. Dotyczy to przede wszyst-
kim pacjentéw bedacych w okresie wieku roz-
wojowego, u ktérych rozpoznaje si¢ cigzkie
klinicznie postacie choroby. Poniewaz wsp6l-
czesna medycyna nie dysponuje postgpowa-
niem terapeutycznym mogacym cofnaé defekt
genetyczny odpowiedzialny za ryzyko wysta-
pienia klinicznie jawnej skazy krwotocznej,
dazeniem stalo si¢ opracowanie programow
terapeutycznych majacych na celu ,,minima-
lizacj¢ kliniczne jawnych objawdéw choroby
oraz powaznych powiklan”. Réwnoczesnie
pragnieniem jest, aby pacjent mégt prowadzié

tryb zycia zblizony do zdrowej populacji [3-6].

SYMPTOMATOLOGIA KLINICZNA HEMOFILII

Okres dziecifistwa i wezesnej mtodoSci jest
dla pacjenta chorego na hemofili¢ szczegélnie
wazny, ze wzgledu na rozwdj psychofizyczny
oraz aktywny tryb zycia, ktory stwarza wigksze
ryzyko wystapienia urazu, a w konsekwencji
ryzyko krwawiefn, w tym dostawowych i do-
mieSniowych. Wigze si¢ to z zagrozeniem
rozwoju u chorego artropatii hemofilowe;j
i czgsto koniecznoscig wdrozenia — bezpo-
S$rednio po urazie — postgpowania przeciwbo-
lowego [7, 8]. Aby ujednolici¢ postgpowanie
terapeutyczne i sprecyzowac obowiazki po-

szczegblnych o§rodkéw wehodzacych w sktad
zespotu obejmujacego kompleksowa opieke
nad pacjentem z rozpoznang hemofilia i jego
rodzina stworzono programy obowiazujace

w danym kraju.

PROBLEMY TERAPEUTYCZNE
Europejski program ,,Zasady opieki nad
chorym na hemofili¢” zostat opublikowany
w roku 2007. Okres§lono w nim obowiazki po-
szczegblnych o§rodkéw wehodzacych w sktad
zespotu obejmujacego kompleksowa opieke
nad pacjentem i jego rodzing [3]. Sa nimi
osrodki specjalistyczne: nadzér krajowy oraz
wytypowane oSrodki opieki lokalnej, okreslo-
ne jako regionalne. Osrodki regionalne musza
pacjentowi z podejrzeniem badZ rozpozna-
niem hemofilii zapewni¢ mozliwo$¢ realizacji,
w tym w trybie pilnym, diagnostycznych badaf
laboratoryjnych i ustali¢ niezb¢dny program
terapeutyczny dostosowany do potrzeb okre-
Slonego chorego. Aktualnie zadaniem opieki
regionalnej jest takze organizacja leczenia
profilaktycznego w warunkach domowych,
$wiadczenie pomocy doraznej w przypad-
kach wystapienia krwawienia oraz wsp6tpraca
z poradnictwem genetycznym, majace na celu
okreslenie prawdopodobiefnstwa nosicielstwa
VIII/vWFAg u matki pacjenta chorego na he-
mofili¢. Poradnia genetyczna okresla ryzyko
dziedziczenia hemofilii w zaleznoSci od wy-
stepowania choroby w rodzinie i nosicielstwa
przez matke genu hemofilii. W przypadkach
zwiazkéw zdrowego ojca z matka nosicielka
prawdopodobienstwo zachorowania syna
i nosicielstwa corki wynosi 50%. Natomiast
zwiazek chorego ojca ze zdrowa matka nie-
nosicielka sprawia, iz cérki sa zawsze nosi-
cielkami, a synowie beda zdrowi. U 30-50%
pacjentéw chorych na hemofili¢ spotykamy
si¢ zujemnym wywiadem rodzinnym i brakiem
genu nosicielstwa u matki, co przesadza o roz-
poznaniu spontanicznej mutacji genu odpo-
wiedzialnego za wystapienie schorzenia[1, 2].
Nadzér Krajowy nie tylko ocenia kryteria, ja-
kie winien spetnia¢ o§rodek regionalny, ale oce-
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niarealizacj¢ zadah obejmujacych — poza opie-
ka nad pacjentem i jego rodzing — ksztalcenie
iwspdtprace z lekarzami pierwszego kontaktu.

Opracowano takze informatory zawiera-
jace symptomatologi¢ kliniczna i diagnosty-
ke hemofilii u noworodka. Ma to szczegdlne
znaczenie w przypadkach ciezkiej postaci
schorzenia, stanowiacej bezposrednie zagro-
zenie dla zycia dziecka [1, 2, 4]. Pacjenci ci
przez cate zycie pozostaja pod stata opieka
w poradniach specjalistycznych regionalnych,
niejednokrotnie potrzebuja z powodu krwa-
wien ,naglej pomocy doraznej” u lekarza
rodzinnego w miejscu zamieszkania lub po-
bytu. Lekarz ten musi takze w przypadkach
masywnych krwawien podejmowac decyzje
o koniecznoSci hospitalizacji pacjenta na
oddziatach chirurgicznych, ortopedycznych,
a czasem OIOM i powinien on powiadomié
o$rodek regionalny, pod ktérego opieka po-
zostaje pacjent, o jego stanie klinicznym.

W 2008 roku opublikowano ,,Polski pro-
gram post¢powania we wrodzonych skazach
krwotocznych na tle niedoboru czynnikow
krzepnigcia” [4], a w roku 2011 ,Narodowy
program leczenia”, uzupetniony w 2012 roku
[5, 6]. Autorzy tego programu okreslili zasady
postepowania terapeutycznego u poszczegol-
nych chorych, w odniesieniu do symptoma-
tologii klinicznej schorzenia i stopnia stwier-
dzonego u niego niedoboru czynnika VIII lub
IX. Program zawiera takze zasady diagnostyki

laboratoryjnej u pacjentéw z podejrzeniem

Tabela 1

badz rozpoznaniem schorzenia i informacje
o aktualnej liczbie zachorowan w Polsce oraz
dane prognostyczne na lata 2012-2018.
Sposrdd zalecen dotyczacych postgpowa-
nia diagnostycznego za bardzo wazne nalezy
uzna¢ sprecyzowanie wskazafi obejmujacych
poradnictwo genetyczne prenatalne, uzalez-
nione od wywiadu rodzinnego i wynikéw ba-
dan rodzicow. Programy terapeutyczne zostaty
wzbogacone o spotkania, obejmujace szkole-
nia rodzicéw badz opiekunéw pacjenta o cho-
robie, dotyczace specyfiki klinicznego scho-
rzenia oraz okres$lenie ich udzialu w realizacji
leczenia indywidualnego dziecka. Szkolenie
rodzicoéw jest obowigzkiem specjalistycznego
osrodka regionalnego, ale niezbedny jest takze
udziat lekarza pierwszego kontaktu, bowiem
od niego rodzice lub opiekunowie oczekuja
pomocy, w szczegblnosci w przypadkach odle-
glego miejsca zamieszkania od oSrodka regio-
nalnego. Dlatego powinien on zna¢ nie tylko
specyfike postaci klinicznej choroby u pa-
cjenta z wlasnego rejonu, ale takze zalecenia
przekazane pacjentowi przez specjalistyczny
osrodek regionalny. Dane dotyczace sympto-
matologii klinicznej poszczegdlnych postaci
hemofilii A i Bzawarto w tabelach 1 oraz 2 [2].
Cigzkie postacie kliniczne hemofilii A i B
u pacjentéw, u ktérych aktywno$¢ czynnikow
krzepnigcia jest mniejsza niz 1%, stwarzaja nie-
watpliwie najwicksze problemy terapeutyczne.
Chorzy ci wymagaja statej podazy profilaktycz-

nej czynnikéw krzepniecia [7-12]. Dazeniem

Postacie kliniczne hemofilii A (niedobér czynnika VIII) i hemofilii B (niedoboér
czynnika IX)

Aktywnos¢ Postac kliniczna Giéwne objawy

czynnika VIl lub hemofilii A lub

czynnika IX hemofilii B

< 0,01 j.m./ml Ciezka Samoistne krwawienia do staw6w i miesni; nadmierne

(< 1% normy)
0,01-0,05 j.m./ml
(1-5% normy)

Umiarkowana

> 0,05-< 0,50 j.m./ml
(> 5-< 50% normy)

tagodna
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krwawienia po urazach i zabiegach chirurgicznych

Rzadko samoistne krwawienia do stawow i migsni;
nadmierne krwawienia po niewielkich urazach

i zabiegach chirurgicznych

Nie obserwuje sie samoistnych krwawien do stawow
i miesni; nadmierne krwawienia indukowane urazami
i operacjami chirurgicznymi

Anna Balcerska, Marek Wlaztowski,
Barbara Kaczorowska-Hac¢

Lekarz rodzinny w opiece nad
pacjentem z hemofilia

Niewspotmiernosé

zmian pourazowych
krwotocznych powinna by¢
zawsze wskazaniem do
badan uktadu krzepnigcia
u dziecka. Rozpoznanie
hemofilii A lub B ustalane
jest zazwyczaj w 1-3. ri.,
kiedy wzrasta aktywno$¢
fizyczna
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Tabela 2

Praktyczne uwagi dotyczace profilaktyki krwawien w hemofilii A

U kazdego pacjenta z ciezkg hemofilig A nalezy dazy¢ do wigczenia pierwotnej profilaktyki krwawien

Pierwotng profilaktyke nalezy stosowac co najmniej do 18. rz. U czesci pacjentéw zaprzestanie profilaktycznego stosowania czynnika VIl
nie jest mozliwe z powodu nawracajacych krwawien

Krwawienia w okresie profilaktyki leczy si¢ w taki sam sposéb, jak krwawienia u pacjentéw nieobjetych profilaktyka

U pacjentoéw nieobjetych pierwotng profilaktyka, u ktorych wystepuja czeste epizody krwawien lub wystapito krwawienie zagrazajgce zyciu,
nalezy dgzy¢ do wigczenia wtérnej profilaktyki. Dawki czynnika VIII we wtérnej profilaktyce sg takie same, jak w profilaktyce pierwotnej

W czasie pierwotnej i wtérnej profilaktyki pacjenci powinni by¢ poddawani regularnym badaniom w osrodkach leczenia hemofilii w celu
oceny skutecznosci i bezpieczenstwa leczenia

Nowoczesne leczenie hemofilii, niezaleznie od tego, czy polega na profilaktyce czy na stosowaniu koncentratow w trybie na zgdanie,
opiera sig na terapii domowej. Poczgtkowo rodzice, a nastepnie sami pacjenci, powinni nauczy¢ sie dozylnego wstrzykiwania koncentratow

czynnikéw krzepniecia

U pacjentow
zZrozpoznaniem
hemofilii nie wolno
stosowac lekéw droga
podazy domig$niowej.
Obowiazujacy kalendarz
szczepien nalezy
realizowac, stosujac
podskdrng droge podazy
szczepionki
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jest, aby programy te realizowaé w miejscu za-
mieszkania pacjenta. Program terapeutyczny
opracowany jest przez specjalistyczne oSrodki
regionalne, ktére zarazem organizuja szkole-
nia dla rodzicow i opiekundw oraz zaopatrze-
nie w leki i niezbedne materialy medyczne.
Niemniej rodzice zawsze moga zwrdcic si¢ do
lekarza pierwszego kontaktu z pro§ba o porade
w przypadku wystapienia dodatkowych trudno-
$ci. Lekarz rodzinny powinien wspotpracowaé
w realizacji opieki nad tym trudnym pacjentem,
zwlaszcza, iz u tych chorych w miare uptywu
czasu pojawiaja si¢ dodatkowe problemy, ja-
kimi sa trudno$ci w podazy dozylnej lekéw lub
wytworzenie u chorego inhibitoréw czynnikéw
krzepnigcia [13-15]. Mimo tego, ze pacjenci
zakwalifikowani do przewlektej profilaktykina
0go6t maja zatozone cewniki centralne lub porty
dozylne, ktére umozliwiaja tatwa i bezbolesna
podaz leku, to zakazenia, uszkodzenia cewnika
zniedroznoscia sa bezwzglednym wskazaniem
do skierowania pacjenta na oddzial specjali-
styczny [16, 17]. Takze wytworzenie u chore-
go inhibitoréw jest powodem zmiany leczenia
przez regionalny oSrodek terapeutyczny. Po-
nadto, aby utatwic rodzicom realizacje leczenia
profilaktycznego w domu, opracowano infor-
matory obstugi cewnikéw i portéw, jak réwniez
szkolenia indywidualne w oS§rodku regional-
nym specjalistycznym [16, 17].

Lekarz moze takze zetknac si¢ z zapyta-
niem rodzicéw i opiekundéw: ,,dlaczego u mo-
jego dziecka powstat inhibitor, skoro zjawisko

to nie wystepuje u wszystkich pacjentéw z cigz-

ka postacia kliniczna hemofilii, a tylko u 30%
poddawanych leczeniu profilaktycznemu?”
[13-15]. Obecnie wiadomo ponad wszelka wat-
pliwos¢, iz ryzyko wytworzenia inhibitora ma
charakter wieloczynnikowy. Obejmuje czynni-
ki ryzyka o charakterze demograficznym, ge-
netycznym i immunologicznym. Podnoszony
jest takze fakt, iz najwigksze ryzyko powstania
inhibitora wystepuje podczas pierwszych 20 dni
ekspozycji na czynnik [13-15]. Opracowano
schematy postgpowania majace na celu zmniej-
szenie ryzyka wystapienia inhibitora.

ROLA LEKARZA RODZINNEGO

Poza naglymi krwawieniami i koniecznoScia
wspoOtpracy i realizacji profilaktyki w warun-
kach domowych w cigzkich postaciach klinicz-
nych hemofilii, lekarz rodzinny na podstawie
symptomatologii klinicznej kieruje pacjenta
z podejrzeniem zdarzenia do specjalistyczne-
go osrodka regionalnego.

Rozpoznanie hemofilii ustalane na od-
dziale noworodkowym dotyczy przede wszyst-
kim pacjentéw z obciazajacym wywiadem ro-
dzinnym. Natomiast u wigkszoSci pacjentéw
ustalane jest na przetomie 1. i 2. rz., kiedy
wzrasta aktywno$¢ ruchowa dziecka.

Niewspotmierno$¢ krwotocznych zmian
pourazowych w stosunku do specyfiki urazu
winna by¢ zawsze wskazaniem do badania
uktadu krzepnigcia i skierowania do specja-
listycznego o§rodka regionalnego. Drugim
waznym zaleceniem u pacjentéw z rozpo-

znaniem hemofilii A lub B jest konieczno§¢
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znajomosci obowigzujacej podazy lekow. Jest
nig droga doustna i dozylna z wylaczeniem
podazy domig$niowej. Dlatego tez obowia-
zujace wedtug kalendarza szczepionki musza
by¢ podane droga podskdrna. Doswiadczenia
o$rodkoéw specjalistycznych z tg grupa cho-
rych wskazujg na uzyskanie prawidtowej od-
powiedzi immunologicznej przy koniecznej
zmianie drogi domi¢$§niowej na podskdrna
szczepionek [18].

Opracowano takze informatory o lekach
przeciwgoraczkowych i przeciwbdlowych,
ktére mozna stosowac u chorych z hemofilia;
w cigzkich postaciach choroby nalezy w razie
watpliwoSci zawsze korzystaé z konsultacji

o$rodka regionalnego.

Dodatkowe trudno$ci moga sprawiaé pa-

cjenci, u ktérych tacznie wystgpuja dwa scho-

rzenia o podtozu genetycznym.

W osrodku gdaniskim leczone jest dziecko,

u ktorego cigzka posta¢ hemofilii A taczy si¢

ze wspotistnieniem zespotu Downa [19]. Sa

to niewatpliwie kazuistyczne przypadki, wy-

magajace szczegdlnej troski przy prowadzeniu

leczenia profilaktycznego, poniewaz stwarzaja

wigksze ryzyko wystapienia urazu i zakazenia.

Aby zrealizowad cel programéw tera-

peutycznych u chorych z hemofilia, czyli mi-

nimalizacj¢ ryzyka krwawienia i powiktaf,

konieczna jest opieka wielospecjalistyczna,

w tym lekarza rodzinnego nad pacjentem

ijego rodzing.
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