
Infovoldik hemofiilia diagnoosiga naistele ja tüdrukutele ning hemofiilia geeni kandvatele naistele


Kas hemofiilia 
on nais- või meessoo haigus?











Haiguse edasikandumine (geneetika)

Hemofiilia edasikandumine naistel: kõige levinumad juhud 



Vanemad Tütre pärilikkus
Geeni edasikandumise tõenäosus


Ema kandja või hemofiiliaga ema + isa ilma hemofiiliata (X*X + XY)





Kandja või hemofiiliaga naine (X*X) või mittekandja (XX)




Mõlemad X-id on muteerunud: hemofiiliaga naine (X*X*)


või


Üks X on muteerumata: hemofiiliaga naine (X*X) või kandja (X*X)




































Ema kandja või hemofiiliaga ema + hemofiiliaga isa (X*X + X*Y)




50% tõenäosus olla kandja, millest vähem kui 30% tõenäosus olla hemofiiliast mõjutatud, 50% tõenäosus olla mittekandja





Võib olla hemofiiliast mõjutatud, 100% tõenäosus olla kandja



EHC





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


EHCUus kliiniline mõiste

Sarnaselt meestega iseloomustatakse vähenenud tasemega (<0,40 IU/ml) naisi kui hemofiiliaga isikuid:




Naised ja tüdrukud kerge hemofiiliaga (FVIII/IX >0,05 ja <0,40 IU/ml)


Naised ja tüdrukud mõõduka hemofiiliaga (FVIII/IX vahemikus 0,01�0,05 IU/ml)


Naised ja tüdrukud raske hemofiiliaga (FVIII/IX <0,01 IU/ml)


Sümptomaatilised hemofiilia kandjad (FVIII/IX e0,40 IU/ml koos veritsusfenotüübiga)


Asümptomaatilised hemofiilia kandjad (FVIII/IX e0,40 IU/ml ilma veritsusfenotüübita)



Lisati kaks uut kategooriat, täpsustades hemofiilia kandjate veritsusriski võimalikkust:


Naissoost patsiente, kelle FVIII või FIX tase on <0,40 IU/ml, tuleb käsitleda ja ravida nagu iga teist hemofiiliaga isikut. Veritsushaigustega tegelevad kliinikud peaksid teadvustama, et veritsus võib esineda ka geenikandjatel, kelle FVIII/FIX tase on e0,40 IU/ml. Ja see mõjutab nende tervisega seotud elukvaliteeti.







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


https://www.isth.org/resource/resmgr/ssc/isth-ssc_bleeding_assessment.pdf
https://community.ehc.eu/focus-area/wbd-women-with-bleeding-disorders/?__cf_chl_rt_tk=JSCcBgg4cPtom004Wls._JKnMPcZYK0AP.fMmJkh7jM-1768389678-1.0.1.1-4GiThdfrgwMDZtV9bfcXsUFTsDk0I_gr.nFjFbzBjpM
https://cdn.ymaws.com/www.isth.org/resource/resmgr/ssc/isth-ssc_bleeding_assessment.pdf




EHCValmisolek hädaolukordadeks

Erakorralise meditsiini osakonda (EMO-sse) sattudes peavad hemofiiliaga naised olema valmis enda eest seisma. Sageli teie seisundit ei tunta ära. Seiske enda eest enesekindlalt, kuid väärikalt, et personalil oleks lihtsam teie vajadusi mõista.









Järelkontroll pärast väljakirjutamist � leppige kokku järelkontroll oma hematoloogiga pärast iga EMO külastust, et tagada edasine jätkuv ravi ja jälgimine.





Selgitage selgelt oma seisundit � teavitage EMO meeskonda, et teil on hemofiilia, ja kirjeldage varasemaid verejooksu episoode või saadud ravi. Teatage EMO meeskonnale oma perekonna veritsushäirete ajaloost � pidage meeles, et hemofiiliaga peredes esineb hemofiiliaga naisi.  









Kandke kaasas meditsiinilist dokumentatsiooni � meditsiiniline hoiatuskaart aitab teil enda probleemi kiiresti edastada või võtke kaasa arsti kiri, võimalusel saate ka näidata digitaalseid andmeid oma diagnoosi ja raviplaani kohta.







Nõudke nõuetekohast testimist ja ravi � veenduge, et asjakohane ravi manustatakse kiiresti. 



Teadke oma ravimeid � olge teadlik oma ettenähtud raviplaanist. Rääkige EMO meeskonnale kõigist ravimitest, mida te võtate. 





Vältige teatud ravimeid � ravimid nagu aspiriin ja mitte steroidsed põletikuvastased ravimid (MSPVA-d) � nt ibuprofeen ja naprokseen � võivad verejooksu süvendada ja neid tuleks vältida, kui arst pole nõusolekut andnud.







Valmisolek hädaolukordadeks



Pange tähele, et faktori tase EMO-s on alati kõrgem ägeda stressireaktsiooni (FVIII), põletiku, infektsiooni või üldise dehüdratsiooni ja hemokontsentratsiooni tõttu!





Taotlege hematoloogi konsultatsiooni � kui EMO meeskond ei ole naiste hemofiiliaga tuttav. Andke oma hematoloogi kontaktandmed EMO meeskonnale.  







Erakorralise meditsiini osakonna kontrollnimekiri hemofiiliaga naistele





Erakorralise meditsiini osakonnas





Enne hädaolukorra tekkimist



Kandke kaasas meditsiinilist hoiatuskaarti või käevõru, kus on info haiguse kohta.



Teavitage personali kohe: "Mul on hemofiilia ja ma võin vajada eriravi."



Hoidke alles hematoloogi epikriis, mis kirjeldab teie diagnoosi ja raviplaani.



Näidake oma meditsiinilist dokumentatsiooni, et tagada nõuetekohane ravi.



Pärast väljakirjutamist



Teadke oma hüübimisfaktori taset ja ravivõimalusi.

Taotlege hematoloogi konsultatsiooni, kui teile tundub EMO-s, et personalile on naiste hemofiilia võõras. Andke oma hematoloogi kontaktandmed EMO personalile või võtke ühendust oma arstiga. 





Veenduge, et arstid kontrolliksid sisemist verejooksu (nt liigesed, lihased, seedetrakt, reproduktiivsüsteem).



Olge teadlik ohututest ja ohtlikest ravimitest.

Hoidke kodus hädaabiravimeid (kui need on välja kirjutatud) ja teadke, kuidas neid kasutada.



Küsige haigusega seotud vereanalüüse.

Veenduge, et ravi osutatakse kiiresti, eriti pärast vigastust, operatsiooni või seletamatut verejooksu.



Planeerige järelkontroll oma hematoloogiga, et vaadata üle EMO ravi ja edasised sammud.



Jälgige hilinenud veritsussümptomeid ja pöörduge vajadusel tagasi EMO-sse.


Puhake ja taastuge vastavalt arsti juhistele, et vältida korduvat verejooksu.



Antud kontrollnimekiri tagab, et hemofiiliaga naised saavad hädaolukorras nõuetekohast ravi. Hoidke koopiat oma rahakotis või telefonis kiireks viitamiseks. 




EHCErakorralise meditsiini osakonna kontrollnimekiri 



EHCTegutsemine

Hemofiiliaga naised ja tüdrukud ning naissoost hemofiilia geenikandjad seisavad sageli silmitsi mõistmatusega tervishoiusüsteemis. Sealhulgas tunnustuse puudumise, hilinenud diagnooside ja piiratud juurdepääsuga ravile. Kuigi traditsiooniliselt peetakse neid "lihtsalt kandjateks", kogevad hemofiilia geene pärinud naised sageli märkimisväärset verejooksu ja madalat faktoritaset. 













Siiski jäetakse selliste naiste verejooks sageli tähelepanuta, see ei korreleeru alati faktori tasemega ja kipub avalduma meestest erinevalt � kõige märgatavamalt raske menstruaalverejooksu kaudu. Sümptomiteks võib saada ka emotsionaalne stress, mis hakkab mõjutama nende elukvaliteeti. 











Kuigi hiljutised muudatused võimaldavad nüüd diagnoosida hemofiiliat madala faktori tasemega naistel ja eristada sümptomaatilisi ja asümptomaatilisi hemofiilia geenikandjaid, on teadlikkuse tõstmine, diagnoosimise parandamine, täpsema diagnoosi tagamine ja juurdepääsu laiendamine uutele ravimeetoditele endiselt võtmetähtsusega. 







Tegutsemine



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34343384/


mailto:office@ehc.eu
mailto:office@ehc.eu
https://www.ehc.eu/
https://community.ehc.eu/focus-area/wbd-women-with-bleeding-disorders/

