WSTEP

Szanowni Panstwo,

wspodlnie z organizatorami Kampanii Jeden Krok. Wielkie Mozliwosci, mam przyjem-
noS¢ ztozyC na Panstwa rece, wytyczne zawierajgce kluczowe zasady opieki nad
pacjentem z hemofiliq. Do tej pory, dokument opracowany przez Swiatowq Federa-
cje Hemofilii (WFH), dostepny byt jedynie w wersji anglojezycznej. Aby utatwi¢ prace
polskim lekarzom i zaopatrzy¢é naszych pacjentéow w dodatkowe zrodto wiedzy,
przygotowaliSmy ttumaczenie | rozdziatu oryginalnych wytycznych WFH z 2020 r,
W opracowaniu ktorych miatem zaszczyt uczestniczyC.

Hemofilia jest rzadko wystepujgcq chorobq, stosunkowo trudng do zdiagnozowania
i nie najtatwiejszq do leczenia. Z myslq o wszystkich medykach, ktorzy w swojej prakty-
ce spotykajq pacjentdow z hemofiliq — lekarzach hematologach, lekarzach rodzinnych,
lekarzach dentystach, ratownikach medycznych — przywotujemy zasady, ktorych
celem jest zapewnienie opieki opartej na aktualnej wiedzy i najlepszych praktykach
w zakresie diagnostyki i leczenia hemofilii zgodnie z wytycznymi przygotowany-
mi przez miedzynarodowy panel ekspertéw Swiatowej Federacji Hemofilii (WFH).
Obejmujqg one podstawowe pojecia, wymagania i priorytety w zakresie Swiadcze-
nia i zarzqdzania opiekq nad chorymi na hemofilig, ktore tgcznie stanowiqg ramy dla
wdrazania i rozwijania programow leczenia hemofilii.

Mamy wielkq nadzieje, Zze przedtozone zasady okazq sie pomocne i przyczyniq sie do
poprawy standardéw opieki nad chorymi na hemofilie. Pamietajmy jednak, ze nie
zastgpiq one medycznej porady specjalistyczney.

Prof. dr hab. n. med. Jerzy Windyga



ROZDZIAL 1: Zasady opieki

Alok Srivastava' « Gerard Dolan? « Lisa Bagley® - Margareth C. Ozelo* - Emna Gouider® -
Debbie Hum® - Steven W. Pipe’ - Bradley Rayner® - Alison Street® - Glenn F. Pierce®

' Oddziat Hematologii, Christian Medical College, Vellore, Indie

?Szpital Guy’s and St Thomas', NHS Foundation Trust, Londyn, WIk. Brytania

® Londyn, WIk. Brytania

4INCT do Sangue Hemocentro UNICAMP, Uniwersytet w Campinas, Campinas, SP, Brazylia

® Szkota Medyczna, Uniwersytet Tunis El Manar, Centrum Hemofilii, Szpital Aziza Othmana, Tunis, Tunezja
6 Swiatowa Federacja Hemofilii, Montreal, QC, Kanada

7 Wydziaty Pediatrii i Patologii, Uniwersytet Michigan, Ann Arbor, Michigan, USA

8 Cape Town, Republika Potudniowej Afryki

¢ Uniwersytet Monash, Melbourne, Wiktoria, Australia

WSTEP O Zasady opieki mogq byC nie tylko stosowane
podczas opieki klinicznej, ale mogq tez stuzy¢
jako wspdlny fundament dla organizacji pa-
cjentow, Swiadczeniodawcodw, administratorow
stuzby zdrowia i decydentow; to z kolei umoz-
liwia lepszq dyskusje i wspotprace przy podej-
mowaniu decyzji dotyczqgcych alokaciji sSrodkow
na programy leczenia hemofilii i priorytetow
w zakresie najlepszych mozliwych standardow
w ramach dostepnych zasobow.

O Celem zasad opieki jest zapewnienie global-
nych wytycznych opartych na aktualnej wiedzy
i najlepszych praktykach w zakresie diagnostyki
i leczenia hemofilii zgodnie z wytycznymi pa-
nelu Swiatowej Federaciji Hemofilii (WFH). Obej-
mujg one podstawowe pojecia, wymagania
i priorytety w zakresie Swiadczenia i zarzqdzania
opiekg nad chorymi na hemofilig, ktére tgcznie
stanowiq ramy dla wdrazania i rozwijania pro-

graméw leczenia hemofili o Zasady te majq na celu zdefiniowanie ,idealnej

opieki” nad pacjentami z hemofiliq, aby zagwa-
rantowac im dostep do odpowiednich i trwo-
tych ustug medycznych wysokiej jakosci. Nalezy
jednak pamietac, ze to od priorytetow i mozli-
wosci danego kraju zalezy, co moze by¢ zasto-
sowane w praktyce.

O Zasady opierajq sig na oryginalnych zatozeniach
okreslonych przez WFH i Swiatowq Organizacje
Zdrowia (WHO) w 1990 r! oraz na zaktualizowa-
nych wytycznych i zaleceniach opracowanych
wspolnie przez WFH, WHO i Miedzynarodowe
Towarzystwo ds. Zakrzepicy i Hemostazy (ISTH)
w 2002 r2

O Zasady te tqczq podstawowe elementy zin- 11 | ZASADAT:
tegrowane] opieki zdrowotnej® i podstawowej Qg()'nOerleWCl koordynacja
opieki zdrowotnej, a w tym: zaspokajanie po- | Swiadczenie opieki nad
trzeb zdrowotnych ludzi przez cate zycie poprzez ~ PAcjentami z hemofiliq

kompleksowq profilaktyke, leczenie, rehabili- o Skoordynowany program opieki nad chory-
tacje i opieke paliatywng; uwzglednianie szer- mi na hemofilig, zarzqdzany przez wyznaczong
szych uwarunkowan zdrowotnych poprzez wie- agencje i zintegrowany z istniejgcym systemem
losektorowq polityke i dziatania, ktére angazujg opieki zdrowotnej, poprawia wyniki leczenia
zainteresowane strony i umozliwiajg spotecz- chorych na hemofilig268,

nosciom lokalnym wzmochienie podstawowe;j
opieki zdrowotnej;, oraz umozliwienie jednost-
kom, rodzinom i spoteczno$ciom przejecia od-
powiedzialnosci za wtasne zdrowie.

o Optymalna opieka nad chorymi na hemofilie
w ramach takiego programu wymaga naste-
pujgcych kluczowych elementow?

« kompleksowa opieka nad chorymi na he-

mofilie, Swiadczona przez multidyscyplinarny
zespot specjalistow;

o Ponadto sq one zgodne z modelem opieki prze-
wlektej, ktory ktadzie nacisk na potrzebe odejscia
od ostrej, epizodycznej i reaktywnej opieki na
rzecz opieki obejmujgcej podejscie podtuzne,
zapobiegawcze, Srodowiskowe i zintegrowane®.

« _krajowa.lub regionalna sie¢ osrodkow lecze-
nia hemofilii;



« krajowy rejestr pacjentow z hemofilig;

« sprawne procesy nabywania i dystrybucji
bezpiecznych i skutecznych terapii, w szcze-
golnosci koncentratow czynnikow krzepnigcia
(CFC) i innych rodzajow $rodkéw hemosta-
tycznych;

« sprawiedliwy dostep do tych ustug i produk-
tow leczniczych®; oraz

+ Uznanie zréznicowania spoteczno-ekonomicz-
nego i kulturowego w obrebie danej spotecz-
nosci, regionu lub kraju.

Kompleksowa opieka nad chorymi
na hemofilie

o Nalezy stworzy¢ osrodki leczenia oparte na mo-
delu wielodyscyplinarnej opieki kompleksowej,
aby zapewni¢ chorym na hemofilie dostep spe-

cjalizacji klinicznych i odpowiednich ustug labo-
ratoryjnyché.

Sie¢ osrodkdéw leczenia hemofilii

o Opieka nad chorymi na hemofilie jest najlepigj
Swiadczona w wyznaczonych osrodkach dio-
gnostyki i leczenia hemofilii z jasno okreslonymi
protokotami leczenio, standardami opieki oraz
dziataniami w zakresie jokosci i audytu?.

O Szpitale Swiadczgce opieke kliniczng nad pa-
cjentami z hemofiliq i powigzanymi zaburze-
niami sq zachecane do ubiegania sie o nada-
nie im przez lokalne wtadze ds. zdrowia statusu
osrodka leczenia hemofili (HTC) Iub osrodka
kompleksowej opieki nad chorymi na hemofilie
(Hcce)e® (patrz tabela 1-1).

O Takie oSrodki mogqg réwniez spetniac potrzeby
pacjentdw z innymi wrodzonymi zaburzeniami
krzepniecia krwi.

Krajowy rejestr chorych

o W kazdym kraju powinien by¢ dostepny krajo-
wy rejestr pacjentéw z hemofiliq, z ustandary-
zowanym gromadzeniem danych przez wszyst-
kie osrodki leczenia hemofilii i scentralizowang
administracjq. Ewentualnie, dane te mogq byc¢
przekazywane do migdzynarodowego reje-
Strul®®,

o Swiatowy Rejestr Zaburzen Krzepnigcia Krwi WFH
(WBDR) udostepnia platforme internetowqg dia
sieci osrodkédw hemofilii na catym Swiecie, kto-

ra pozwala na zbieranie jednolitych i standa-

ryzowanych danych w celu Sledzenia leczenia
pacjentdw, monitorowania wynikdw leczenia

i kierowania praktykq kliniczng®. WBDR moze

by¢ uzywany jako rejestr pacjentow dla niekto-
rych lub wszystkich osrodkow leczenia hemofilii
w danym kraju.

O Rejestry pacjentow stuzg do gromadzenia do-
ktadnych danych na temat chorych na hemofi-
lig, ich leczenia i wynikdéw, w tym nasilenia cho-
roby, rodzaju leczenia, epizoddw krwawienia,
zdarzeh niepozqgdanych, stanu stawow, inhibi-
toréw, chordb wspdtistniejgeych i jakosci zycia.

o Dane z rejestrow umozliwiajg analize standar-
dow opieki i mogq by¢c wykorzystywane joko
narzedzie do audytu ustug klinicznych i labora-
toryjnych; to z kolei moze wspierac rozwoj lep-
szej jakosci opieki i utatwiac planowanie i aloka-
Cje zasobows.

O Rejestry pacjentdw mogg pomoc w lepszym
zrozumieniu roéznic w leczeniu hemofilii; opisac
wzorce opieki, w tym adekwatnos¢ i rozbiezno-
czynniki, ktére wptywajg na rokowanie i jakos¢
zycia; oraz dostarcza¢ dowody na wykorzysta-
nie zasobow™.

O Nalezy odpowiednio zadba¢ o prywatnosc
danych, poufnos¢ i poszanowanie praw czto-
wieka'® zgodnie z przepisami krajowymi i najlep-
szymi praktykami etycznymi®.

o Wazne jest upewnienie sig, ze pacjent / rodzic
lub opiekun prawny (w przypadku nieletnich)
rozumie cel prowadzenia takiego rejestru oraz
udziela Swiadomej zgody na gromadzenie
i udostepnianie danych zwigzanych z opiekg
nad pacjentem?©®,

Krajowe lub regionalne zaopatrzenie

w leki stosowane w leczeniu

hemofilii

o Stata dostepnos¢ koncentratow - czynnikdw
krzepniecia w wystarczajgeych ilosciach. jest
silnie skorelowana z lepszymi wynikami lecze-
nia chorych na hemofilie’®. Aby zapewnic takim
pacjentom dostep do bezpiecznych i skutecz-
nych koncentratow czynnikdw krzepniecia -oraz
innych srodkébw hemostatycznych, nalezy usta-
nowiC system zaopatrzenia i dystrybuciji lekow
na hemofilie (krajowy lub regionalny)2

O Leczenie hemofilii opiera sig na podstawowych
lekach ratujgcych zycie, ktére sq stosunkowo
kosztowne w porébwnaniu z lekami na inne scho-
rzenia.



Ustanowienie krajowego systemu przetargow
lub wspodtpraca w ramach wielonarodowego
systemu zakupu koncentratow czynnikdw krzep-
niecia moze pomaoc w zapewnieniu optymal-
nych produktdw w osiggalnej cenie’.

W procesie podejmowania decyzji o takich
przetargach przez instytucje zamawiajqcq (za-
zwyczaj Ministerstwo Zdrowia lub inng instytucje
ochrony zdrowia) powinni uczestniczy¢ zaréw-
no specjalisci w zakresie hemofilii, jok i przedsta-
wiciele pacjentow®.

W wytycznych WFH dotyczgcych krajowych
przetargbw na zakup koncentratow czynnikow
krzepniecia (ang. Guide to National Tenders for
the Purchase of Clotting Factor Concentrates)
opisano systemy przetargdbw i zamoéwien na
catym Swiecie i wyjasniono, jak stworzy¢ krajowy
system zamowien i przeprowadzac przetargi”.

1.2 | ZASADA 2:

Dostep do bezpiecznych
koncentratéw czynnikéw
krzepnigcia, innych Srodkéw
hemostatycznych i terapii
leczniczych

Bezpieczne i skuteczne koncentraty
czynnikdw krzepniecia

o

Chorzy na hemofilie muszg mie¢ dostep do
bezpiecznego leczenia charakteryzujgcego
sie optymalng skutecznosciq w zapobieganiu
krwawieniom i leczeniu krwawieh spontanicz-
nych, przetomowych lub zwigzanych z urazami.
Dla wielu z nich oznacza to leczenie okreslonymi
koncentratami czynnikdw krzepniecia lub inny-
mi Srodkami hemostatycznymi.

Koncentraty uzyskane z osocza po inaktywacji
wiruséw, koncentraty rekombinowanych czyn-
nikdbw krzepniecia oraz inne Srodki hemosta-
tyczne mogg by¢ stosowane w leczeniu krwa-
wien i profilaktyce u chorych z hemofilig®.

Profilaktyka jest standardem postepowania
u pacjentow z ciezkg hemofilig, a takze u nie-
ktorych pacjentdw z umiarkowang hemofilig
lub u 0séb z innymi wrodzonymi zaburzeniami
krzepniecia krwi, ktore sq zwigzane z fenotypem
ciezkich krwawien i (lub) wysokim ryzykiem sa-
moistnych, zagrazajqcych zyciu krwawien.

Epizodyczne przetaczanie koncentratdow czynni-
kow krzepnigcia nie powinno by¢ uznawane za
dtugoterminowq opcje leczenia hemofilii, po-
niewaz nie zmienia jej naturalnego przebiegu

samoistnych krwawien i zwigzanych z nimi po-
wiktafere,

Nalezy uwaznie przeanalizowac przewodnik
WFH dotyczgcy oceny koncentratow czynni-
kéw krzepniecia (Guide for the Assessment of
Clotting Factor Concentrates”) i uwzgledni¢ go
w procedurach przetargowych na zaopatrzenie
w leki stosowane w leczeniu hemofilii®.

W internetowym rejestrze koncentratow czyn-
nikdw krzepniecia WFH wymieniono wszystkie
obecnie dostgpne koncentraty uzyskane z 0so-
cza i koncentraty rekombinowanych czynnikow
krzepnigcia wraz ze szczegotowymi informacja-
mi na ich temat®.

Nowe terapie i potencjalne metody
leczenia

o Nowe terapie wraz z opracowywanymi inny-

mi sposobami podawania (np. wstrzykniecia
podskorne) mogq pozwoli€ na przezwyciezenie
ograniczeh standardowego leczenia zastep-
czego koncentratami czynnikbw krzepniecia
(tj. koniecznos¢ podawania dozylnego, krotki
okres pottrwania, ryzyko powstawania inhibito-
réw). Te nowe terapie charakteryzujqg sie znacz-
nie lepszymi profilami farmakokinetycznymi
(PK), przy bardzo niskim obcigzeniu zwigzanym
z podawaniem (np. dawkowanie nawet raz
w miesigcu); dlatego mogg one pomoéc
w zmniejszeniu obcigzenia zwigzanego z lecze-
niem i zwiekszeniu stopnia przestrzegania zale-
cen.

Terapie genowe hemofili znaczgco sie roz-
winety. Rejestracja nastgpi prawdopodobnie
w najblizszej przysztosci. W kilku badaniach kli-
nicznych z udziatem osob z hemofiliq A i B wy-
kazano dotychczas skutecznos€ wraz z korzyst-
nym profilem bezpieczehstwa??2,

Dzieki terapii genowej niektorzy chorzy na he-
mofilie mogliby uzyskac¢ lepsze wyniki i popra-
wi¢ swojq jakoSC zycia. Bedzie to wymagato
oceny poprzez dtugoterminowq obserwacje
w ramach badan klinicznych i rejestrow.

Biorgc pod uwage ciggte postepy zmieniajgce
krajobraz leczenia hemofilii, wazne jest ustano-
wienie systemow statego monitorowania roz-
woju nowych, genowych terapii i udostepnianie
ich po zatwierdzeniu przez organy regulacyjne.



TABELA 1-1
Rola osrodkdow kompleksowej opieki nad chorymi na hemofilie i osrodkéw leczenia
hemofilii®

OSRODEK KOMPLEKSOWEJ OPIEKI
NAD CHORYMI NA HEMOFILIE (HCCC)

OSRODEK LECZENIA HEMOFILII (HTC)

Catodobowe Swiadczenie opieki przez doSwiadczony
personel

Catodobowe $wiadczenie odpowiedniej opieki
hematologiczne;j

Swiadczenie opieki w zakresie inhibitoréw oraz toleran-
cji immunologicznej

Prowadzenie opieki w zakresie inhibitorow oraz tole-
rancji immunologicznej we wspotpracy z osrodkami
kompleksowej opieki nad chorymi na hemofilie

Zapewnianie bezpiecznych i skutecznych koncentro-
tow czynnikéw krzepnigcia i innych Srodkdw hemosta-
tycznych

Zapewnianie bezpiecznych i skutecznych koncentro-
tow czynnikdéw krzepnigcia i innych srodkow
hemostatycznych

Zapewnienie opieki sSrodowiskowej, w tym odbywanie
wizyt w szkole i wizyt domowych

Zapewnienie dostepu do personelu pielegniarskiego,
ustug fizykoterapeutycznych, pracownikdw socjalnych
oraz ustug potozniczych i ginekologicznych

Oferowanie catodobowych ustug laboratoryjnych

Zapewnienie wstepnego doradztwa genetycznego,
po ktérym nastepuje skierowanie do osrodka kom-
pleksowej opieki nad chorymi na hemofilie w celu
uzyskania petnej oceny

Zapewnienie dostepu do szpitalnego personelu
pielegniarskiego, ustug fizykoterapeutycznych,
pracownikéw socjalnych, ustug stomatologicznych,
ustug potozniczych i ginekologicznych oraz wsparcia
psychologicznego

Zapewnienie dostepu do opieki w zakresie zakazenia
wirusem HIV i wirusowego zapalenia wgtroby typu C,
W razie potrzeby za posrednictwem osrodka komplek-
sowej opieki nad chorymi na hemofilie

Swiadczenie opieki w zakresie zakazenia wirusem HIV
i wirusowego zapalenia watroby typu C

Oferowanie regularnych kontroli i leczenia domowego
we wspotpracy z osrodkiem kompleksowej opieki nad
chorymi na hemofilie

Zapewnianie dostepu do laboratorium genetycznego
i poradnictwa genetycznego

Zapewnianie profilaktyki we wspoétpracy z osrodkami
kompleksowej opieki nad chorymi na hemofilie

Zapewnianie leczenia domowego

Prowadzenie rzetelnej dokumentacji

Prowadzenie rzetelnej dokumentaciji

Prowadzenie edukacji medycznej

Podejmowanie edukacji medycznej

Wspotpraca z innymi osrodkami leczenia hemofilii
w zakresie badan i wymiany najlepszych praktyk

Rozpoczynanie badan naukowych i uczestnictwo
w nich

Skroty: CFC — koncentrat czynnikéw krzepnigcia; HCCC — osrodek kompleksowej opieki nad chorymi na hemofilie;
HIV — ludzki wirus niedoboru odpornosci; HTC — osrodek leczenia hemofilii.




1.3 | ZASADA 3:

Ustugi laboratoryjne i diagnostyka
genetyczna hemofilii

Diagnostyka i badania
laboratoryjne

o

Diagnostyka i leczenie hemofili wymagajq
dostepu do placéwek laboratoryjnych wypo-
sazonych w odpowiednie srodki i ekspertyzy do
doktadnego wykonywania oznaczen czynnikow
i innych testéw krzepnigcia.

Badania przesiewowe i testy w kierunku rozwoju
inhibitorow sq niezbedne w kazdym komplek-
sowym programie leczenia hemofilii, po to aby
mozliwe byto zapewnienie leczenia i eliminaciji
inhibitorow?. Jednakze w wigkszosci osrodkow
na catym Swiecie nie ma mozliwosci przepro-
wadzania testow na obecnos¢ inhibitorow.

W wielu krajach o ograniczonych zasobach,
osrodki i szpitale nie dysponujg odpowiedni-
mi technologiami i mozliwosciami diagnosty-
ki hemofilii. Dlatego tez priorytetowe znaczenie
w tych krajoch majg rozwdj lub ulepszanie
istniejgcych i zapewniajgcych odpowiedniq
jakos¢ laboratoridw, w ktérych mozna wykony-
wac badania krzepliwosci krwie.

Laboratoria wykonujgce badania krzepliwosci
krwi muszg dysponowac dobrze wyszkolonym
personelem laboratoryjnym i odpowiednimi za-
sobami, w tym odpowiednimi i tatwo dostepny-
mi odczynnikami.

W idealnej sytuacji laboratoria powinny prze-
prowadza¢ badania krzepliwosci krwi i czyn-
nikdbw krzepnigcia przez catg dobe oraz byc
w stanie wykona¢ oznaczenia inhibitorow w od-
powiednim czasie®.

Niezbedna jest dobra komunikacja pomiedzy
laboratorium a zespotem klinicznym zlecajgcym
badania, aby zapewnic, ze przeprowadzane sg
odpowiednie testy, a ich wyniki sq prawidtowo
analizowane i wiasciwie interpretowane?.

Wszystkie laboratoria  wykonujgce badania
krzepliwosci krwi powinny posiadac programy
zapewniania jakosci oraz podlegac zewnetrzne;
ocenie jakosci.

Badania genetyczne w kierunku
hemofilii

o

Badania genetyczne w kierunku hemofilii po-
zwalajg na okreslenie biologii choroby, ustalenie
rozpoznania w trudnych przypadkach, przewi-
dywania ryzyka rozwoju inhibitoréw i zapewnie-

O

O

nia diagnostyki prenatalnej, jezelijest to koniecz-
ne. W miarg mozliwosci wszystkim pacjentom
z hemofilig nalezy oferowac¢ analize genotypu®.

Za pomocqg testdbw genetycznych nie zawsze
udaje sie zidentyfikowac wariant lezqcy u pod-
stow fenotypu. Nalezy zawsze podkreslic te
mozliwos¢, udzielajgc poradnictwa genetycz-
nego choremu na hemofilie skierowanemu na
badania genetyczne.

Mozliwos¢ omobwienia wynikdw analizy gene-
tycznej przez zaangazowane zespoty kliniczne
i laboratoryjne jest istotnym aspektem diagno-
styki genetycznej.

Postepy w zakresie molekularnych technologii
genetycznych sq rutynowo wigczane w wielu
laboratoriach diagnostyki genetycznej. Petne
badanie przesiewowe genu F8 lub F9 wykonuje
sie za pomocgq tahcuchowej reakcji polimerazy
(PCR) i sekwencjonowania metodq Sangera lub
sekwencjonowania nowej generacji® . Metody
te sq coraz szerzej stosowane w skali miedzy-
narodowej. Podejscie i zastosowanie okreslonegj
techniki zalezg od dostepnej wiedzy techniczne;j
i zasobow. Poradnictwo genetyczne musi obej-
mowacC wyczerpujgce omowienie mozliwosci
przypadkowych wynikbw w genach innych niz
F8 lub F9, w zaleznosci od metod stosowanych
do oceny.

1.4 | Zasada 4:

Edukacja i szkolenie w zakresie
opieki nad pacjentami z hemofilig

Rekrutacja lekarzy specjalistow

O

Poniewaz hemofilia jest rzadkim schorzeniem,
w ktorym dostepnosc¢ specjalistycznej opieki jest
krytycznym czynnikiem wptywajgcym na obciq-
zenie chorobg®, rekrutacja i szkolenie lekarzy
specjalistow w zakresie jej leczenia majg klu-
czowe znaczenie dla ustanowienia, utrzymania
i rozwijania standardow opieki w celu zmniejsze-
nia zachorowalnosci i Smiertelnosci wsréd cho-
rych na hemofilie w krajach o wystarczajgcych
zasobach oraz tych o ograniczonych zasobach.

Zachecenie lekarzy, hematologow i naukowcow
zajmujgceych sie zakrzepicq i hemostazg do le-
czenia hemofilii jest niezbedna dla zapewnienia
statej, wysokiej jakosci opieki medycznej. Dodat-
kowo nalezy prowadzi¢ rekrutacje specjalistow
laboratoryjnych, pielegniarek, fizykoterapeutow,
terapeutow zajeciowych-i innych specjalistow
zajmujgceych sie uktadem miesniowo-szkieleto-



wym (np. chirurgdw ortopedow, reumatologow,
fiZjoterapeutow), stomatologdw i psychologow.
Wszyscy stanowiq integralng czes¢ wielodyscy-
plinarnej, kompleksowej opieki nad chorymi na
hemofilie i wymagajq ciqggtego specjalistycz-
nego ksztatcenia i rozwoju w celu prowadzenia
praktyki w tej dziedzinie.

Wazna jest rowniez edukacja w zakresie hemo-
filii innych specijalistdw potrzebnych do pomo-
cy W rozwigzywaniu specyficznych problemow
medycznych i zdrowotnych, ktére mogqg poja-
wic sie u niektérych pacjentow.

Ewentualny mentoring i programy stypendialne
sqQ cennymi i skutecznymi Srodkami pozwalajg-
cymi na zachecenie nowych pracownikow stuz-
by zdrowia do zajecia sie hemofiliq.
Skoordynowane podejscie do rozwoju wiedzy
klinicznej w hemofilii (tj. ciggta edukacja, szko-
lenia i programy stypendialne) oparte na lokal-
nych, regionalnych i (lub) krajowych potrzebach
i priorytetach bedq podstawg do utrzymania
i poprawy standarddw opieki.

Wspotpraca miedzy osrodkami hemofilii w kra-
jach o ograniczonych zasobach i tych o wystar-
czajgcych zasobach oraz wsparcie ze strony
uznanych gremiow eksperckich to skuteczne
sposoby poszerzania wiedzy na temat hemofilii,
rozwijania kompetencji i standardow opieki®.
WFH dziata w wielu krajach na catym Swiecie,
wspomagajqc rozwdj lokalnych, regionalnych
i krajowych mozliwosci w zakresie diagnostyki
laboratoryjnej i leczenia hemofilii poprzez pro-
gram partnerstwa medycznego, program po-
mocy humanitarnegj®, wielodyscyplinarng edu-
kacje i warsztaty szkoleniowe dla pracownikow

(ang. International Classification of Functio-
ning, Disability and Health, ICF), gwarantuje,
ze wszystkie dyscypliny bedg potgczone tym
samym modelem.

Biorgc pod uwage réznice pod wzgledem prio-
rytetowych praktyk na Swiecie, wazne jest pro-
mowanie badan klinicznych o znaczeniu lokal-
nym.

Standaryzacja oceny wynikow pozwoli na prze-
prowadzanie miarodajnych porownah miedzy
badaniami®.

Do priorytetowych obszarow badan klinicznych
w zakresie hemofilii nalezq: optymalizacja te-
rapii zastegpczej czynnikami krzepniecia, lepsze
zrozumienie i zapobieganie powstawaniu inhi-
bitorébw oraz gromadzenie danych klinicznych
dotyczqcych dostgpnych metod leczenia he-
mofilii i praktyk klinicznych — nowszych terapii
(takich jak koncentraty czynnikéw krzepniecia
o przedtuzonym okresie poéttrwania), srodkow
hemostatycznych innych niz czynniki oraz
ewentualnych terapii genowych.

Rejestry pacjentdw oraz krajowa i miedzyna-
rodowa wspotpraca miedzy osrodkami to sku-
teczne sposoby gromadzenia danych w celu
osiggniecia wymagane] wielkosci préby do
prowadzenia badan klinicznych nad rzadkimi
zaburzeniami, takimi jak hemofilia.

Swiatowy Rejestr Zaburzen Krzepnigcia Krwi WFH
pozwala badaczom odpowiedzie¢ na wazne
pytania dotyczgce opieki nad pacjentami, po-
rownac poziom opieki w poszczegdlnych kra-
jach i wykorzysta¢ dowody w celu dziatania na
rzecz lepszej opieki nad pacjentami z hemofilig®.

stuzby zdrowia®.

1.6 | Zasada 6:
Dorazna opieka i opieka w nagtych
wypadkach w przypadku krwawien

o W sytuacjach krytycznych chorzy na hemofilie
potrzebujg natychmiastowego dostepu do le-
kéw i leczenia ratunkowego oraz do opieki spe-

1.5 | Zasada 5:

Badania kliniczne
| epidemiologiczne

O Oparte na dowodach badania dotyczgce he-

mofilii sq bardzo potrzebne — utrudnia je mata
liczebnosci populacii pacjentow.

Poniewaz wigkszo$¢ aspektow klinicznego lecze-
nia hemofilii ma charakter empiryczny i brakuje
dowodbw na wysokim poziomie, potrzebne sg
dobrze zaprojektowane badania, ktére pozwolg
na uzyskanie dowodow niezbednych do oce-
ny obecnych praktyk®. Wspdlny podstawowy
schemat, taki jak Miedzynarodowa klasyfikacja
jonowania, niepetnosprawnosci i zdrowia

cjalistycznej na szpitalnych oddziatach ratunko-
wych®. Brak doswiadczenia i wiedzy w zakresie
opieki nad pacjentami z hemofilig wsréd per-
sonelu medycznego, szczegdlnie na oddziatach
ratunkowych, moze prowadzi¢ do powaznych
powiktan zwigzanych z leczeniem?34,

Dlatego tak wazne jest stworzenie systemow,
ktore bytyby dostepne przez catq dobe, doty-
czqceych postgpowania w ostrych, zagrazajg-
cych zyciu powiktaniom hemofiliié.



Osrodki leczenia powinny opracowac proto-
koty opieki doraznej nad chorymi na hemofilie,

Sqmodzielno opieko I usamodziel-
nienie pacjentow

w tym z zastosowaniem inhibitoréw, ktére obej-
mujq leczenie powaznych, ostrych powiktan,
takich jak krwotok §rédczaszkowy i inne rodzaje
powaznych krwotokdw wewnetrznych i urazowe.

O Chorzy na hemofilie nie powinni czekac na
izbie przyjec. Nalezy ich od razu zbada¢, nawet
w przypadku mniej powaznych powiktan, kto-
re mogq sie pogorszyC w trakcie oczekiwania.
Konieczna jest szybka interwencjaé.

O Lekarze pierwszego kontaktu i personel osrod-
ka leczenia hemofilii powinni by¢ przygotowani
do niesienia pomocy w nagtych przypadkach
i bezzwtocznie udziela¢ porad i specjalistyczne-
go wsparcia®.

O Wykorzystanie krajowych, internetowych baz
danych lub WBDR do gromadzenia danych do-
tyczqcych leczenia i stanu zdrowia pacjentow
pozwala na ich lepsze krotko- i dtugofalowe
leczenie, a za pomocq cyfrowych urzqgdzen
mobilnych chorzy mogq rejestrowac krwawie-
nia i przekazywac informacje oSrodkowi lecze-
nia hemofilii w czasie rzeczywistymeé.

1.7 | Zasada 7:

Multidyscyplinarna opieka nad
pacjentem z hemofiliq

o Optymalna opieka nad chorymi z hemofilig,
w szczegdlnosci tymi cierpigcymi na jej ciezkg
postac, obejmuje leczenie i kompleksowq opie-
ke Swiadczone przez multidiscyplinarny zespot
specjalistow.

o Do priorytetowych elementéw leczenia i opie-
ki, ktorych celem jest zapewnienie najlepszych
wynikow i jakosci zycia u pacjentdw z hemofilig
nalezg®®e:

+ zapobieganie krwawieniom i uszkodzeniom
stawow;

« szybkie leczenie epizoddw krwawienia, w tym
kontynuacija fizykoterapii i rehabilitacij;

+ odpowiednia opieka w nagtych wypadkach;

- odpowiednie leczenie boly;

« kontrola powiktan migsSniowo-szkieletowych
i rozwoju inhibitorow;

+ leczenie chorob wspdtistniejgeych;

« regularna ocena psychologiczna i wsparcie
w razie potrzeby; oraz

+ ciggta edukacja w zakresie leczenia i samo=
opieki dla 0s6b zyjgcych z hemofiliq i ich rodzin.

O Samodzielna opieka, tj. zdolnos¢ do codzien-

nego dbania o wtasne zdrowie®, ma kluczowe
znaczenie w przypadku hemofili. Chorzy na
hemofilie muszq potrafic kontrolowac objo-
wy krwawienia, aby zachowac swoje zdrowie,
integralnos¢ stawodw i niezaleznos¢ funkcjonal-
ng2 Samodzielna kontrola pozwala ograniczy¢
do minimum krétko- i dtugoterminowe kon-
sekwencje choroby i moze pomdc zapewnic
poczucie normalnosci i kontroli®.

Do gtownych elementow samodzielnej opieki
w przebiegu hemofilii nalezg®®:

« rozpoznawanie krwawien;

« prowadzenie rejestru krwawien i leczenia;

« samodzielne podawanie koncentratow czyn-
nikow krzepnigcia lub innych srodkédw hemo-
statycznych;

- samodzielna opieka (tj. odzywianie i spraw-
nos¢ fizyczna) oraz kontrola lekéw (tj. prowa-
dzenie dokumentacji, kontynuowanie lecze-
nia, wtasciwe przechowywanie, odtwarzanie
i podawanie lekow);

« leczenie bolu;

« zarzqdzanie ryzykiem; oraz

+ udziat w raportowaniu i dokumentowaniu wy-
nikow.

Organizacje dziatajgce na rzecz pacjentow ode-
graty wazng role w rozwoju opieki nad chorymi
na hemofilie na catym Swiecie. Dlatego nalezy
zachecacC i wspierac takie organizacje, aby zaj-
mowaty sie tymi aspektami opieki, ktére nie sq
objete systemem opieki zdrowotnej, w tym usa-
nmodzielnianiem pacjentdw i wspotpracq zinnymi
agencjami, zeby ulepszy¢ opieke nad chorymi.

Zmiana z opieki pediatrycznej
Nna leczenie osob dorostych
O Zmiana z opieki pediatrycznej na leczenie osdb

dorostych, podczas ktérej mtodziez i mtodzi do-
rosli z hemofilig stopniowo przejmujg odpowie-
dzialnod¢ za wiasne zdrowie i leczenie, moze
by¢ wyzwaniem dla pacjentow i ich rodzin®.
Przestrzeganie zasad leczenia jest kluczowym
wyzwaniem w dwoch momentach przejécio-
wych: kiedy mtode osoby chorujgce na hemo-
filie zaczynajg samodzielnie sobie podawac
wlewy oraz kiedy wyprowadzajq sie z domu i
przejmujg petng odpowiedzialno$¢ za samo-
dzielng opieke®.



O .Kompleksowa opieka nad chorymi na hemofilie

powinna w zwigzku z tym obejmowac: Swiado-
me podejscie do zmiany sposobu opieki, ktéra
rozpoczyna sie we wczesnym okresie dojrzewa-
nia®, wsparcie poczucia wtasnej skutecznosci
mitodych ludzi i ksztattowanie w nich umiejet-
nosci zwigzanych z samodzielng opiekq, w tym
radzenia sobie w sytuacjach spotecznych®.
Osoby $wiadczqce opieke medyczng nad
dzieCmi i osobami dorostymi muszg uwzgled-
nia¢ indywidualne potrzeby pacjentdw i ich
rodzin, zeby zapewni¢ bezproblemowq zmiane
i najlepszq mozliwg opieke w tym czasie®.
Zaangazowanie nastolatkow i ich opiekunow
na wczesnym etapie daje czas na akceptacje
i lepsze zrozumienie przejscia z pediatrycznego
modelu opieki do modelu opieki nad dorosty-
mi, a takze zwigzanego z tym ponownego przy-
dziatu obowigzkdw w zakresie kontroli wiasnego
zdrowia i podejmowania decyzji dotyczgcych
leczenio®.

1.9 | Zasada 9:
Leczenie pacjentow z inhibitorami
0 U osob z hemofilig A nalezy wdrozy¢ systema-

tyczng kontrole pod kgtem wystepowania inhi-
bitora?, zwiaszcza gdy pacjenci sg najbardziej
zagrozeni podczas pierwszych 20 ekspozycji na
koncentrat czynnikéw krzepnigcia (przy czym
jedna ekspozycja jest definiowana jako wszyst-
kie koncentraty czynnikow krzepnigcia podane
W ciggu 24 godzin®#2), a nastepnie do 75 ekspo-
zycji*s.

Najlepszym sposobem na eliminacje inhibito-
row jest obecnie indukcja tolerancji immunolo-
gicznej (IT1).

Pacjenci, u ktorych rozwijajq sie inhibitory, po-
winni mie¢ dostep do ITI oraz odpowiednich
Srodkdébw hemostatycznych w celu kontroli krwa-
wieniq, a takze do interwencji chirurgicznych, je-
§li sg potrzebne, w wyspecjalizowanych osrod-
kach z odpowiednim doswiadczeniem®%,

Pacjenci bez odpowiedzi na zwigkszone dawki
czynnika lub ITI powinni mie¢ dostep do lekow

1.8 | Zasada 8:

Regularna terapia zastepcza
(profilaktyka)

o Standardem opieki nad wszystkimi pacjentami
z ciezkg hemofiliq jest regularna terapia zastep-
cza (profilaktyka) z zastosowaniem koncentra-
tow czynnikdw krzepniecia lub innych Srodkow
hemostatycznych zapobiegajgcych krwawie-
niom, rozpoczeta we wczesnym okresie zycia
(przed ukonczeniem 3 roku zycia) w celu zo-
pobiegania powiktaniom miesniowo-szkieleto-
wym zwigzanym z nawracajgcymi krwawienia-

omijajgcych i innych odpowiednich produktow
leczniczych?4044,

O Biorgc pod uwage koszty i inne ograniczenia
obecnych metod leczenia, konieczne sq dalsze
badania i innowacje w zakresie profilaktyki i le-
czenia pojawienia sie inhibitorows.

1.10 | Zasada 10:

Leczenie powiktan
migSniowo-szkieletowych
O Zapobieganie i leczenie powiktan uktadu mie-

mi do stawow i migsni.

Epizodyczna terapia zastgpcza czynnikami
krzepniecia (nazywana tez terapiq ,na zqda-
nie”) nie powinna by¢ dtuzej uwazana za dtugo-
terminowq opcje leczenia.

Wdrozenie domowych programow profilaktyki
zwieksza stopien przestrzegania zalecen i po-
zwala chorym na hemofilie prowadzi¢ wzgled-
nie normalne zycie. Programom tym powinna
towarzyszy¢ edukacja pacjentdw, rodzin i pra-
cownikow stuzby zdrowia na temat korzysci pty-
ngcych z profilaktyki i znaczenia przestrzegania
schematow leczenia®®*4,

Profilaktyka u matych dzieci moze by¢ najlep-
szym sposobem, zeby zaczeto wdrazac uni-
wersalng profilaktyke u pacjentdw z hemofiliq
w m krajus.

Sniowo-szkieletowego u 0sob z hemofilig. jest
wazne dla ich zdrowia, samodzielnosSci i jakosci
zycia.

We wszystkich przypadkach krwawienia z uktadu
miesniowo-szkieletowego odpowiednie lecze-
nie obejmuje potgczenie leczenia zastgpczego
czynnikiem krzepnigcia i fizjoterapii prowadzo-
nej przez doSwiadczonego fizjoterapeute w celu
osiggniecia petnego powrotu do sprawnosci.

Osoby chore na hemofilie powinny mie€ row-
niez dostep do specjalistdw zajmujqcych sie
uktaderm miesniowo-szkieletowym (tj. fizjotera-
peutdw, terapeutdw zajeciowych, specjalistow
medycyny fizykalnej/rehabilitacji, reumatologow,
ortopedow i chirurgowsorteopedow).z.doswiad-
czeniem w leczeniu hemofilii, jak réwniez do co-
rocznych badan uktadu migsniowo-szkieleto-



wego, monitorowania ich wynikéw oraz srodkow
zapobiegawczych lub naprawczych, w razie ta-
kiej potrzeby.

o W przypadku powiktan ze strony uktadu mie-
Sniowo-szkieletowego konieczne mogq okazac
sie interwencje chirurgiczne, jezeli niechirurgicz-
ne sposoby leczenia okazq sie byC nieskutecz-
ne. Chirurdzy ortopedzi powinni mie¢ specjalne
przeszkolenie w zakresie chirurgicznego lecze-
nia pacjentow z hemofilig.

1.11 | Zasada 11:

Leczenie okreSlonych stanéw

i choréb wspébtistniejgcych

O Okreslone powiktania i problemy zwigzane z le-
czeniem mogq dotyczy¢ chorych na hemofilie
i ich rodzin na réznych etapach zycia. Leczenie
tych stanéw powinno by¢ wigczone do narodo-
wych programow leczenia hemofilii.

Nosicielstwo hemofilii

o U niektorych nosicielek hemofili wystepujq
krwawienia, w tym krwawienia do stawow po-
dobne do tych u mezczyzn. Ponadto mogg
u nich wystepowac problemy charakterystycz-
ne dla kobiet, takie jok przedtuzone lub obfi-
te krwawienia miesiqgczkowe*® 49, Uwaza sie, ze
u nosicielek z objawami pojawia sig tagodna
lub umiarkowana hemofilia. Diatego wazne jest
wtgczenie ginekologa do zespotu zajmujgcego
sie kompleksowq opiekq nad nosicielkami.

o Nosicielstwo moze miec istotny wptyw na réz-
ne aspekty ich zycia i dlatego wymaga spe-
cjalistycznej opieki specyficznej dla zagadnien
reprodukcyjnych, w tym poradnictwa gene-
tycznego, badan genetycznych, diagnostyki
i planowania prenatalnego, badan noworod-
kéw oraz poradnictwa psychologicznego.

Chirurgia i inne procedury
inwazyjne

o Operacije i inne procedury inwazyjne stanowig
szczegdlne ryzyko dla pacjentdw z hemofiliq.
Mozna je jednak wykonywac bezpiecznie przy
zapewnieniu odpowiedniego wsparcia labo-
ratoryjnego, starannego planowania przedo-
peracyjnego, odpowiedniej hemostazy z wy-
starczajgcq iloscig koncentratow czynnikow
krzepniecia i innych produktow hemostazy pod-
Czas i po operacji oraz optymalnej rekonwale-

scencji i rehabilitacii pooperacyjne;.

10

O

Dlatego nalezy w szpitalach i osrodkach lecze-
nia ustanowic protokoty zapewniajgce, ze cho-
rzy na hemofilig, u ktorych pojawit sie inhibitor
lub bez inhibitora, majg dostegp do tych ustug,
w przypadku operacji nagtych i zaplanowanych.

Leczenie chordb wspdtistniejgcych

O

Wydtuzenie Sredniej dtugosci zycia pacjentow
z hemofilig doprowadzito do wiekszego zainte-
resowania zaburzeniami zwigzanymi z wiekiem,
chorobami uktadu krgzenia, nadcisnieniem i in-
nymi czynnikami ryzyka sercowo-naczyniowe-
go, ktére sq coraz czesSciej opisywane u doro-
stych chorych na hemofiligso-54,

Leczenie chordb wspdtistniejgcych, zwtaszcza
sercowo-naczyniowych, stanowi jedno z naj-
wiekszych wyzwan®®.

Chociaz wigkszo$¢ dowododw wskazuje, ze hemo-
filia — a przynajmniej jej ciezka postac — czescio-
wo chroni przed zawatem serca, udarem mozgu
i zylng chorobqg zakrzepowo-zatorowq, mogq
w dalszym ciggu wystepowac typowe czynni-
ki ryzyka sercowo-naczyniowego i powodowac
chorobe pomimo zaburzen krzepniecia krwi®oe,

Chorzy na hemofilie sq tak samo lub nawet bar-
dziej narazeni na otyto$¢, nadcisnienie i cukrzy-
ce niz populacja ogolina®.

Strategie profilaktyczne sq potrzebne do iden-
tyfikacji pacjentow z hemofilig, ktére sq bardziej
narazone na rozwdj choroby sercowo-naczy-
niowej w wieku dorostym?®®.

Problemy medyczne zwigzane
ze starzeniem sie

O

W miare starzenia sig, chorzy na hemofilie
wymagajq edukacii i strategii profilaktycznych
w celu zmniejszenia ryzyka i wptywu chordb
zwigzanych z wiekiem.

Zespot zajmujgey sie hemofilig powinien by¢ za-
angazowany w planowanie i koordynacje spe-
cjalistycznej opieki nad pacjentami z hemofilig
oraz chorobami wspdtistniejgcymi i wszelkimi
powiktaniami zwigzanymi ze starzeniem sig, co
utatwi konsultacje i uzgodnienie planu leczenia.

Starszych pacjentdw z hemofilig nalezy leczyc
tak samo jak ich rowiesnikdw w populacji ogol-
nej, z wyjatkiem koniecznej, dodatkowej korekty
zaburzeh homeostazy za pomocq koncentro-
tow czynnikow krzepniecia®®.

Specjalisci powinni mie¢ doswiadczenie w le-
czeniu krwawien i znac szczegdlne potrzeby
0s6b z hemofilig®.



Leczenie zakazen przenoszonych
podczas transfuzji

o

Zakazenia przenoszone drogq transfuzji, szcze-
golnie te wywotane przez wirusy ludzkiego nie-
doboru odpornosci i zapalenia wgtroby typu
C, byty w przesztosci powaznymi powiktaniami
w leczeniu hemofilii.

Produkty stosowane w terapii zastgpczej powin-
ny by doktadnie przebadane i poddane inak-
tywacji wirusow, zeby uniknqc ryzyka przeniesie-
nia takich zakazen.
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W leczeniu hemofilii ocena wynikéw polega na
stosowaniu okreSlonych narzedzi, przeznaczo-
nych do monitorowania przebiegu choroby
u danej osoby oraz do pomiaru nastepstw cho-
roby i jej leczenia (tj. skutecznosci terapii hemo-
statycznej i zwigzanych z nig powiktan)=.

Aby zapewniC ocene wszystkich nastepstw za-
burzenia, ocena wynikbw powinna by¢ zgodna
z modelem ICF WHO?%85°,

Standaryzowana, zwalidowana ocena wynikow
jest niezbedna, aby mozliwe byty: leczenie po-
szczegdlinych pacjentdw, ocena jakosci Swiad-
czonej opieki — do celdw badawczych lub zwig-
zanych z dziataniami na rzecz pacjentows:,

Najwazniejszym wskaznikiem skutecznosci te-
rapii hemostatycznej jest czestoSC krwawien,
szczegOlnie krwawien do stawodw i miesni. Cze-
stos¢ krwawien jest podstawowym parame-
trem branym pod uwage podczas podejmo-
wania decyzji o leczeniu, a takze jako czynnik
predykcyjny dtugoterminowych wynikow lecze-
nia uktadu migsniowo-szkieletowego®.

11

o W opiece nad chorymi na hemofilie wptyw

krwawienia na uktad migsniowo-szkieletowy
i inne uktady jest mierzony w kilku domenach,
wtgczajgc w to budowe i funkcjonowanie cia-
ta oraz aktywnosS¢ i uczestnictwo. Na wszystkie
te domeny mogqg mie¢ wptyw czynniki kontek-
stualne, w tym Srodowiskowe, osobiste i ekono-
miczne®.

Do oceny stanu stawdw i okreSlonych grup
migsni stosuje sie wiele narzedzi klinicznych
i radiologicznych. Wyniki pomiarow aktywnosci
sq zgtaszane przez samych pacjentdw lub sg
poddawane obserwacji®®®.

Staty rozwdj narzedzi do pomiardw w hemofilii
stwarza mozliwos¢ lepszego zrozumienia przez
lekarzy i pacjentdow charakteru uposledzenia
i ograniczen funkcjonalnych zwigzanych z tq
chorobg®®°.

Coraz czesciej w ostatnich latach organy stuz-
by zdrowia, w tym organy zajmujgce sie oceng
technologii medycznych, opierajq sie na da-
nych dotyczqcych wynikdw zgtaszanych przez
pacjentdbw w celu oceny korzySci ptyngcych

z interwencji zdrowotnych®'.

Pomimo dostepnosci wielu narzedzi oceny, na-
dal nie okreSlono podstawowego wyznacznika
wynikow w hemofilii. Taki podstawowy zestaw
powinien w idealnym przypadku mie€ zastoso-
wanie w klinicznych i kulturowych realiach le-
czenia hemofilii na catym Swiecie?®,
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