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Empowering the bleeding disorders community

hemofilia
ma ptec?

Broszura o kobietach | dziewczetach z hemotfilig
oraz o nosicielkach hemofilii
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30%

nosicielek hemofilit ma
obnizony poziom czynnikow
Krzepniecia

EHC

Hemofilia to rzadka skaza krwotoczna charakteryzujgca sie
samoistnymi lub przedtuzajgcymi sie krwawieniami,
wynikajgcymi z niedoboru lub zmniejszonego poziomu
kluczowych czynnikow krzepniecia — czynnika VIl lub IX.

Z uwagl na dziedziczenie sprzezone z chromosomem X,
hemofilia dotyczy gtdwnie mezczyzn. Niemniej jednak,
koblety — w szczegdlnosci nosicielki genu — rowniez moga
byC dotkniete tg chorobga. Okoto 30% nosicielek hemofilii
ma obnizony poziom czynnika krzepniecia, a znacznie
wiece] doswiadcza zwiekszonego ryzyka krwawien.

Koblety wcigz sg najczescie] postrzegane jedynie jako
nosicielki hemofilii — to btedne przekonanie, ktére moze
ograniczac ich dostep do wtasciwe] opieki zdrowotne]

| opdzniac diagnoze. Co wiecej, kobiety | dziewczynki sg
czesto jedyng grupg identyfikowang jako nosicielki, co
utrwala kolejne uprzedzenia wymagajgce zmiany. Z punktu
widzenia genetyki zarowno mezczyzni, jak | kobiety moga
by¢ nosicielami genu hemofilii. Niniejsza broszura
Europejskiego Konsorcjum ds. Hemofilii (EHC) koncentruje
sie szczegollnie na kobietach | dziewczetach z hemofilig oraz
nosicielkach, w ramach dziatan rzeczniczych | edukacyjnych.

EHC wspiera Europejskg Strategie dla
Zdrowia Kobiet, ktorej celem jest
zapewnienie rownosci zdrowotne,
zwiekszenie Swiadomoscli, poprawa praktyk

diagnostycznych oraz standaryzacja

protokotdw opieki, aby lepie] wspierac
koblety | dziewczynki z hemofilig oraz
nosicielki hemofilii.




Historia osobista

Historia
Lisy

(W)
2000

roku lekarze nadal twierdzili, ze
hemofilia dotyczy wytgcznie mezczyzn,
a kobiety sg tylko ,nosicielkami”.

Nazywam sie Lisa' i pochodze z Niemiec. Jestem mama
25-letniej corki z ciezkg postacig hemofiliit A, wywotang
nowa mutacja (de novo). Kiedy zdiagnozowano u niej
chorobe, nie mieliSmy z mezem pojecia, co to oznacza
dla je] przysztosci. Aby lepiej zrozumiec sytuacie,
zapisatam sie do krajowego stowarzyszenia osdb chorych
na hemofilie. Wkrotce zostatam wolontariuszkg

| dziataczkg, pracujgc na rzecz zwiekszenia widocznosci
kobiet | dziewczynek ze skazami krwotocznymi.

Krok po kroku profesjonalisci zaczeli zmieniac sposob
maowienia o te] chorobie. Organizacje pacjenckie
odegraty kluczowa role w podnoszeniu Swiadomosci

o kobietach | dziewczynkach ze skazami krwotocznymi.
DziS terminologia sie zmienita, podobnie jak dostep

do diagnozy, leczenia | opieki. Uwazam jednak, ze wcigz
musimy walczyC o wczesniejsze | trafniejsze diagnozy
u wszystkich kobiet z zaburzeniami krzepniecia —
niezaleznie od miejsca zamieszkania | postaci choroby.
Dostep do profilaktyki, gdy jest potrzebna, jest kluczowy.
Nie zapominajmy, ze kobiety majg comiesieczne
krwawienia, a u wielu z nich obfite miesigczki znacznie
obnizajg jakosc zycia.

1 Dla zachowania prywatnosci zmieniono imig, kraj pochodzenia i wiek.




Genetyka | dziedziczenie

Najczestsze przypadk

dziedziczenia hemofil

U kobiet

Rodzice

Matka: nosicielka lub
chora na hemofilie +
ojciec: zdrowy

(X*X + XY)

Matka: nosicielka lub chora
na hemofilie + ojciec: chory
na hemofilie

Dziedziczenie
przez corke

Nosicielka lub chora
na hemofilie (X*X) lub
zdrowa (XX)

Oba geny X sg zmutowane:
chora na hemofilie (X*X*)

lub

jeden gen X bez mutacii:
chora na hemofilie (X*X) lub
nosicielka (X*X)

Prawdopodobienstwo

50% szans na nosicielstwo
(z czego <30% moze mieé
objawy hemofilii), 50% szans
na brak zmutowanego genu

100% szans na nosiclelstwo,
mMogqg wystgpiC objawy
hemofilii

EHC




Genetyka | dziedziczenie

Rzadkie | bardzo
rzadkie przypadki

dziedziczenia

Rodzice /
Mechanizm

Spontaniczna
mutacja

Nosicielka (X*X) +
silna Inaktywacja
zdrowego genu

Jeden chromosom X
od chorego rodzica + drugi
z mutacjg de novo

Aberracje chromosomowe,

np. monosomia X (zespot
Turnera)

Dziedziczenie
przez corke

Hemofilia (X*X*) lub
spontaniczne mutacje tylko w

jednym chromosomie X (X*X)

Dziedziczenie nieprzewidywalne.

Zasadniczo tagodne objawy
(X*X), ale w przypadku
wyJjgtkowo silnej inaktywacji
zdrowego genu kobieta moze
miecC ciezka lub umiarkowana
hemofilie, nawet w obecnosci
tylko jednego zmutowanego
genu

Dziedziczenie nieprzewidywalne.

Objawy hemofilit umiarkowanej
lub ciezkiej

Dziedziczenie
nieprzewidywalne. Objawy
od tagodnych do ciezkich

Prawdopodobienstwo

Przypadek (X*X*) jest rzadki —
kiedy jedna mutacja jest
odziedziczona, a druga

de novo. Dwie mutacje de novo
to przypadek skrajnie rzadki

Nieprzewidywalne, zalezy
od stopnia inaktywac]
zdrowego genu

Nieprzewidywalne

Nieprzewidywalne

EHC




<Nosicielki czy pacjentki?> EHC

Ze wzgledu na dziedziczenie sprzezone z chromosomem X,
diagnoze hemofilii tradycyjnie przypisywano mezczyznom,

e . a kobiety uznawano za zdrowe nosicielki. Jednak do 30%
pacjentkl? nosicielek ma obnizony poziom czynnika krzepniecia |
objawy hemofilii. Coraz wiece] dowodow wskazuje takze
na zwiekszong sktonnos¢ do krwawien u nosicielek nawet
przy prawidtowych poziomach czynnika VIII/IX. Termin
,nosicielka hemofilii” skupia sie wytgcznie na ryzyku
przeniesienia choroby, co utrudnia diagnoze, opieke
| badania kliniczne dotyczace samych kobiet?

Nosicielki czy

W 2021 roku Komitet Naukowy ds. Standaryzacj
Miedzynarodowego Towarzystwa Zakrzepicy

i Hemostazy (ISTH SSC) zatwierdzit nowa klasyfikacje
kliniczng> okreslajaca piec kategorii klinicznych dla kobiet
z mutacjg w genie czynnika VIII/IX. Uwzglednia ona
zarowno historie krwawien, jak | podstawowy poziom
czynnika VIII/IX w osoczu.

Nowa klasyfikacja kliniczna
okreslajgca piec kategorii
klinicznych nosicielek hemofilii.

van Galen KPM, d'Oiron R, James P, et al. A new hemophilia carrier nomenclature to define hemophilia in women and girls: communication from the SSC of the ISTH [Nowa
terminologia zwigzana z nosicielkami okreslajgca hemofilie u kobiet | dziewczat: komunikat Komitetu Naukowego ds. Standaryzacji Miedzynarodowego Towarzystwa
Zakrzepicy i Hemostazy. J Thromb Haemost. 2021;19(8):1883-1887. - PMC - PubMed

Tamze.


https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8361713/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34327828/

Nowe kategorie kliniczne EHC

Podobnie jak u mezczyzn,

przy obnizonym poziomie czynnika
(<40% normy) u kobiet wyréznia sie
nastepujgce rodzaje hemofilii:

Koblety | dziewczynki z tagodng hemofilig
(czynnik VIII/IX miedzy 5% a 40% normy)

Koblety | dziewczynki z umiarkowang
hemofilig (1-5% normy)

Kobiety | dziewczynki z ciezka
hemofilig (<1% normy)

Dodano dwie nowe kategorie, uwzgledniajgce fakt,
ze nosiclelki moga by¢ zagrozone krwawieniami:

Objawowe nosicielki hemofilii (FVIII/IX
>40% normy z objawami krwawien)

Bezobjawowe nosicielki hemofilii (FVI11/1X
>40% normy bez objawdéw krwawien)

Kobiety z poziomem czynnika VIl lub IX <40% normy powinny byc¢
traktowane jak pacjenci z hemofilig. Lekarze muszg tez pamietac,

ze objawy krwawien mogg wystgpiC nawet przy wyzszych poziomach,
co moze wptywac na jJakos¢ zycia | stan zdrowia tych nosicielek.



Perspektywa globalna EHC

Hemofilia u kobiet jest rzadka, ale przy 3,95 mld kobiet

Pe rs pe ktywa na swiecie szacuje sie, ze ponad milion z nich moze

byé dotknietych hemofilia.*

g IO ba I n a Wedtug raportu Annual Global Survey°sporzgdzonego przez

Swiatowa Federacje Hemofilii (WFH) za rok 2023, spo$rdd
390630 o0séb z hemofilig tylko 2,41% (9 416) stanowity
kobiety. Jednak zgodnie z nowg nomenklaturg ISTH SSC,
az 28% kobiet moze miec¢ poziom <40% normy | spetniaC
kryteria rozpoznania hemofilil. Ponadto ponad 25% kobiet
Z prawidtowym poziomem czynnika ma istotne objawy
krwawien | kwalifikuje sie jako nosicielki objawowe.

Diagnozowana czestos¢ wystepowania hemofilii u kobiet
| dziewczat jest Istotnie mniejsza niz u mezczyzn. Dane te
sg niedoszacowane ze wzgledu na opdznione

lub pomijane diagnozy

Kontekst
globalny

Wiele kobiet | dziewczat z tagodng postacig hemofilil,
a takze nosicielek, po prostu nie zdiagnozowano,
co powoduje tak matg ich liczbe w rejestrach.”

*Uwaga: Rejestry w réznych krajach moga stosowac
odmienne kryteria, co wptywa na dane. W przypadku
analizy 1 poréwnan danych konieczne jest zachowanie
duzej ostroznosci.

Okoto 20—-30% dziewczat | kobiet bedacych
nosicielkami ma obnizony poziom czynnika
krzepniecia. Okoto 10—-30% sposrdd nich ma

objawy krwotoczne odpowiadajgce hemofilii
— od tagodne] do ciezkie].

4 Women and girls with inherited bleeding disorders: focus on haemophilia carriers and heavy menstrual bleeding [Kobiety i dziewczeta z dziedzicznymi skazami
krwotocznymi: kwestia nosicielek hemofilii i obfitych miesigczek]. Hermans C, Johnsen JM, Curry N. Haemophilia. 2024;30:45-51. - PubMed

> Annual Global Survey 2023. World Federation of Hemophilia. 2023:14-15 - WFH



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38532560/
https://www1.wfh.org/publications/files/pdf-2525.pdf

Objawy u kobiet | dziewczat EHC

Objawy

Objawy krwawien u kobiet z hemofilig I nosicielek objawowych sg podobne jak u mezczyzn —
krwawienia do stawdw | miesni, a takze nadmierne krwawienia przy zabiegach inwazyjnych lub po
urazach, ale dochodzg rowniez powiktania zwigzane z cyklem miesigczkowym, cigzg, porodem |
potogiem. Brak Swiadomosci wsrdod czescl personelu medycznego moze prowadzi¢ do pominiecia lub
opoznienia diagnozy, a takze niewtasciwego leczenia | gorsze| jakoscli zycia.

Najczestszym objawem krwotocznym u kobiet i dziewczat jest obfite miesigczkowanie (menorrhagia).

Krwawienia u objawowych nosicielek

o tatwe siniaczenie
o Samoistne krwawienia

o Qbfite lub przedtuzone miesigczkowanie — do oceny swojego krwawienia postuz sie zasadg /—2-1. Informacje sg
dostepne w réznych jezykach. Czesto nie docenia sie wptywu obfitych miesiaczek na jako$¢ zycia.

o Krwotokl przy urazach, zabiegach, porodach

o Czeste krwawienia z nosa

o Samoistne wylewy dostawowe, podobnie jak u mezczyzn chorych na hemofilie
o Krwawienia wewnetrzne

o Zmeczenie,

o Niedobdr zelaza / niedokrwistos¢ (anemia)

o |nne

Notowanie objawow krwotocznych moze poméc w uzyskaniu wtasciwej diagnozy! Do oceny
normalnych/nienormalnych krwawien stosuj ISTH-SSC Bleeding Assessment Tool.”

Nosicielki nie muszg wykazywac sktonnosci do nadmiernych krwawien: u wiekszosci kobiet | dziewczat

z genem hemofilii nie notuje sie ani niskiego poziomu czynnika, ani objawow krwotocznych. Jednak nalezy
pamietac, ze mezczyzni | kobiety majagcy taki sam poziom czynnika mogg miec rozng jakos¢ zycia ze wzgledu
na krwawienia miesigczkowe u kobiet.

@ Uwaga: Wartos¢ ,zero krwawien w ciggu roku” jest nieosiggalna u wiekszosci nosicielek | kobiet z hemofilig
w wieku reprodukcyjnym, poniewaz krwawienia miesieczne sg normalne i majg charakter fizjologiczny.

6 Women and Bleeding Disorders Focus Area [W centrum uwagi: kobiety i skazy krwotoczne]- EHC Community website

/ Rodeghiero F et al. ISTH/SSC bleeding assessment tool: a standardized questionnaire and a proposal for a new bleeding score for inherited bleeding disorders
{Narzedzie do oceny krwawien: standaryzowany kwestionariusz i propozycja nowej oceny punktowej krwawien w dziedzicznych skazach krwotocznych]. J Thromb
Haemost 2010; 8: 2063-2065 (plus supplementary material [plus dodatki]) - ISTH-SSC Bleeding Assessment Tool



https://community.ehc.eu/focus-area/wbd-women-with-bleeding-disorders/
https://cdn.ymaws.com/www.isth.org/resource/resmgr/ssc/isth-ssc_bleeding_assessment.pdf

Znaczenie wczesnej diagnozy

Warto
wiedziec

EHC
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Diagnoza u dziewczat powinna mie¢ miejsce

w dziecinstwie — jeszcze przed pierwszg
miesigczky — aby moc reagowac na potencjalne
krwawienia z drég rodnych.

Choclaz testy genetyczne nie zawsze sg przeprowadzane
w mtodosci, nalezy zbadac poziom czynnika | dokonac
ocene objawdw krwotocznych jeszcze przed
wystgpieniem pierwsze] miesigczki.

Niektore nosicielki moga nie by¢ sSwiadome swego
stanu az do wystgpienia krwotoku podczas
zablegu chirurgicznego, porodu lub po urazie.

Okreslenie poziomu czynnikdw krzepniecia moze
pomoc w zdiagnozowaniu, czy dana nosicielka ma
sktonnosci do krwawien, | zastosowaniu srodkow

zapobiegawczych.

Wartosci poziomu czynnika w badaniach mogg byc¢
rozne w réznych dniach cyklu menstruacyjnego.
Zawsze pros swojego lekarza o interpretacje
wynikdw badania krwi.

Do oceny poziomu czynnika VIl pomocna jest
znajomosC grupy krwi oraz informacje o niedawno
przebytych stanach zapalnych. Zawsze pros
swojeqgo lekarza o interpretacje wynikdw badania
Krwia.



Gotowos$¢ na sytuacje nagte (SOR)

Gotowos¢
na sytuacje
nagte (SOR)

EHC

W nagtych przypadkach kobieta z hemofiliag powinna by¢
gotowa broni¢ swoich potrzeb:

Jasno przedstaw swdj stan zdrowia — poinformuj personel
SOR, ze masz hemofilie | przedstaw historie choroby oraz
objawy. W przypadku kobiet bez diagnozy: opisz personelowi
przypadki krwawienia w rodzinie — to wcale nie jest rzadkoscig,
gdy kobieta w rodzinie obarczone] hemofiliag sama choruje.

Nos dokumentacje — miej przy sobie legitymacje chorego
na hemofilie, karte postepowania od hematologa albo podaj dostep
do elektronicznej bazy zawierajgcej rozpoznanie | plan leczenia.

Popros o konsultacje hematologiczng — jezeli personel na SOR
nie jest obeznany z wystepowaniem hemofilii u kobiet, popros
o konsultacje z hematologiem. Podaj personelowi SOR kontakt
do swojego hematologa.

Pamietaj, ze poziom czynnika mierzony na SOR jest zawsze wyzszy
ze wzgledu na reakcje stresowg (czynnik VIII), stan zapalny, infekcje
lub ogdlne odwodnienie i hemokoncentracje (zageszczenie krwi).

Domagaj sie wtasciwych badan i leczenia — zadbaj o to,
by szybko podjeto odpowiednie leczenie.

Znaj leki 1 ich dawkowanie — znaj zalecany u Ciebie plan leczenia.
Poinformuj personel SOR o wszystkich lekach, jakie przyjmujesz.

Unikaj niektorych lekdw — niektdre leki, np. aspiryna

i niesteroidowe leki przeciwzapalne (NLPZ), takie jak ibuprofen
czy naproksen, mogg nasiliCc krwawienie | nalezy ich unikac,
chyba ze zaakceptuje je Twgj lekarz.

Umow wizyte kontrolng po wypisie — po kazdej wizycie
na SOR skonsultuj sie ze swoim hematologiem, aby zapewnicC
witasciwy przebieg opieki medyczne].



Lista kontrolna do SOR

Lista kontrolna do SOR dla
kobiet z hemofilig

Przed nagtg sytuacja

Na SOR

Po wypisie

/4

%

/4

/4

/4

/4

%

/4

/4

/4

/4

74

/4

/4

Nos bransoletke informujgca o skazie krwotocznej lub legitymacje

EHC

chorego na hemofilie (zaleznie od tego, co obowigzuje w Twoim kraju).

Miej przy sobie list od hematologa (karte postepowania) ze
szczegdOtami diagnozy | planu leczenia.

Znaj swoj poziom czynnika
| zalecane leczenie.

Mie] wykaz lekéw
dopuszczalnych | zakazanych.

Przechowuj w domu leki awaryjne (potrzebne w sytuacjach
nagtych — jezeli lekarz takie zalecit) i dowiedz sie, jak ich uzyc¢.

Natychmiast poinformuj personel: ,Mam hemofilie i moge
wymagac specjalistycznego leczenia”.

Pokaz dokumentacje medyczng, by zapewnic
odpowiednig opieke.

Popros o konsultacje hematologiczng, jesli personel na SOR nie
miat do czynienia z hemofilig u kobiet. Podaj personelowi SOR
kontakt do swojego hematologa.

Upewnij sig, ze lekarze sprawdzg ewentualne wystgpienie
krwawienia wewnetrznego (np. do stawdéw, do miesni, do
uktadu pokarmowego, do drég rodnych)

Popros o wykonanie odpowiednich badan krwi.

Upewnij sie, ze leczenie zostanie podjete bezzwtocznie,
Zwtaszcza po urazie, w przypadku zabiegu lub w razie krwawienia
Z nlewyjasnionej przyczyny.

Umow wizyte u swojego hematologa, by omdowic leczenie podjete
na SOR | dalsze kroki.

Obserwuj, czy nie wystgpig objawy opdznionego
krwawienia, | w razie potrzeby wrdc¢ na SOR.

Wypoczywa] zgodnie z zaleceniami lekarza, aby zapobiec
nawrotowi krwawienia.

Ta lista kontrolna moze sprawiC, ze kobiety z hemofilig otrzymajg odpowiednig opieke w nagtym przypadku.
Warto jg zawsze miec€ pod rekg — w portfelu lub w telefonie.



Potrzebne dziatania EHC

Potrzebne

Kobiety | dziewczeta z hemofilig oraz nosicielki nierzadko
napotykajg powazne bariery: brak rozpoznania, spdznione
diagnozy, utrudniony dostep do leczenia. Choclaz
tradycyjnie okreslane jako ,tylko nosicielki”, w rzeczywistosci
koblety, ktore odziedziczyty gen hemofilii, czesto maja
powazne krwawienia | niski poziom czynnika.

Krwawienia u takich kobiet sg czesto pomijane, nie zawsze
odpowiladajg poziomowi czynnika | czesto objawiajg sie
INnaczej niz u mezczyzn — przede wszystkim chodzi tu o obfite
krwawienia menstruacyjne. Objawy mogqg takze obejmowac
stres emocjonalny, a ten moze wptywac na jakosc zycia.

Choclaz najnowsze zmiany pozwalajg obecnie na diagnozowanie hemofilii u kobiet majgcych
niski poziom czynnika oraz rozroznianie miedzy objawowymi I nieocbjawowymi nosicielkami
hemofilii, nadal konieczne jest zwiekszanie Swiadomosci, poprawa diagnostyki, zapewnienie
prawidtowe] klasyfikacji 1 zwiekszanie dostepu do nowych lekow.



KoniecznosS¢ badan naukowych EHC

EHC wspiera sformutowang przez Unie Europejska

KOnIeCZHOSC Strategie dla Zdrowia Kobiet, ktorej celem jest

7 zapewnienie rownego dostepu do opieki zdrowotne|

bada N Nau kOWyCh dla mezczyzn | kobiet chorych na hemofilig, a takze
zagwarantowanie odpowiednich srodkow
wynikajgcych z potrzeb wtasciwych tylko kobietom |
dziewczetom z hemofilig, co tgcznie doprowadzi do
lepszej opieki i poprawy jakosci zycia.®

Ponadto EHC postuluje stworzenie kompleksowego
Europejskiego Planu dla Chordb Rzadkich, aby poprawic
dostep do leczenia | opieki dla wszystkich osdéb
cierpigcych na choroby rzadkie przy jednoczesnym
uwzglednieniu specyficznych potrzeb kobiet | dziewczat
ze skazami krwotocznymi.

Dla poprawy leczenia 1 opieki w przypadku kobiet |
dziewczat z hemofilig oraz nosicielek hemofilii konieczne
jest priorytetowe potraktowanie wtgczenia ich do badan
klinicznych, lepsza diagnostyka oraz utworzenie
ujednoliconych protokotdw leczenia. Pracownicy stuzby
zdrowia, badacze | politycy powinni wspotpracowac, by
zapewniC rowny dostep do leczenia, przy uwzglednieniu
fizycznych | psychospotecznych wyzwan, jakie sg udziatem
chorych kobiet. Interesariusze powinni wspdlnie wspierac
tworzenie polityki zdrowotnej oparte] na dowodach

| poprawiac edukacje w zakresie objawdow hemofilii
charakterystycznych tylko dla kobiet. Konieczny jest
wspolny wysitek, by usuwac istniejgce bariery | poprawiac
opieke zdrowotng dla tej niedostatecznie uwzgledniane]
czescl populacii.

8 van Galen K, Lavin M, Skouw-Rasmussen N, et al. European principles of care for women and girls with inherited bleeding disorders [Europejskie
zasady opieki nad kobietami i dziewczetami z dziedzicznymi skazami krwotocznymi]. Haemophilia. 2021;27(5):837-847. - PubMed
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