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Anemia sierpowata - co warto o niej wiedziec?

Wystarczy niewielka mutacja genetyczna, aby czerwone krwinki zamiast okragtego
przybieraly ksztalt sierpa. Silne bole odczuwane w réznych miejscach ciala czy tez udary
mozgu, to tylko niektéore mozliwe skutki powodowanej przez to choroby. Na szczescie,
medycyna dysponuje juz wieloma sposobami na lagodzenie objawow anemii sierpowatej. Na
horyzoncie widac¢ tez nowe metody leczenia, w tym m.in. terapie genowe.
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W Polsce niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa (anemia sierpowata) do tej pory wystepowata bardzo
rzadko. Jednak globalizacja, dalekie podroze i coraz liczniejsze migracje moga te sytuacje zmienic.
Trzeba bowiem wiedzie¢, ze sa na Swiecie miejsca, gdzie ta choroba wystepuje znacznie czesciej niz
u nas. I chociaz nie mozna sie nia zarazi¢, to jednak wchodzac w zwiazek z osoba z takiego regionu
istnieje pewne ryzyko przeniesienia na przyszte dziecko powodujacego te chorobe genu. Wtasnie ze
wzgledu na intensywne migracje, choroba ta stata sie problemem m.in. we Francji. Tymczasem np.
w Afryce kazdego roku rodzi sie ponad 200 tys. dzieci z anemia sierpowata.

Aby zachorowac, trzeba jednak odziedziczy¢ mutacje od obojga rodzicow. Po odziedziczeniu tylko
jednego wadliwego genu nie rozwinie sie pelna choroba, cho¢ we krwi beda obecne zaréwno zdrowe,
jak i zmienione krwinki. Zwykle wtedy nie pojawiaja sie niepokojace objawy. Takie osoby jednak
przenosza wadliwy gen dalej. Kiedy mezczyzna i kobieta sa nosicielami pojedynczych uszkodzonych
genéw, ryzyko, ze dziecko bedzie miatlo w peli rozwinieta chorobe wynosi 25 proc. Podobnie, ma
ono 25 proc. szans, ze bedzie wolne od mutacji.

Jak juz wyzej wspomniano, przyczyna tej choroby jest niewielka mutacja genetyczna, a konkretnie
mutacja w genie odpowiedzialnym za produkcje przenoszacej tlen hemoglobiny. Wskutek tej mutacji
zawierajace hemoglobine czerwone krwinki przyjmuja charakterystyczny ksztatt sierpa, czy jak kto
woli, potksiezyca. Nie tylko jednak sa one zdeformowane, ale tez staja sie bardziej lepkie, co sprawia,
ze trudniej jest im przeciskac sie przez drobne naczynia krwionosne. Co wiecej, zamiast ok. 120 dni,
zyja tylko od 10 do 20 dni. Chory ma wiec takze mniej krwinek, niz zdrowa osoba.

Anemie sierpowatg mozna wykry¢ m.in. z pomoca badania krwi, a przez pobranie prébki ptynu
owodniowego mozna ja stwierdzi¢ jeszcze przed narodzinami. Z pomoca USG mozna natomiast
okresli¢ ryzyko udaru, do ktérego czasami prowadzi.

Anemia sierpowata - jakie objawy i powiklania wywoluje

Gdy dojdzie do odziedziczenia choroby, juz ok. 5 miesigca zycia pojawiaja sie jej wyrazne objawy.
Jeden z gtownych symptomoéw to bol. Dochodzi do niego, kiedy wadliwe krwinki zatykaja mate
naczynia krwionosne. Bdl o réznym nasileniu moze pojawia¢ sie w klatce piersiowej, brzuchu,
stawach, kosciach i moze utrzymywac sie kilka godzin, a nawet tygodni. Bywa, ze z jego powodu
potrzebna jest hospitalizacja.

Epizody bolu moga wystapi¢ kilka-kilkanascie razy w roku, a z powodu uszkodzen stawdéw moze
pojawi¢ sie tez bol chroniczny. Wystapi¢ rdéwniez moga owrzodzenia na nogach, a takze opuchlizna
rak i stop. Bywa tez, ze uszkodzeniu ulega sledziona, co prowadzi do wzrostu ryzyka infekcji, takze
groznych - np. ptuc.

Problemy z ukrwieniem moga tez uszkodzi¢ siatkowki oczu i doprowadzi¢ nawet do Slepoty. Zatkac
moga sie takze naczynia w mézgu, powodujac udar.

Ponadto, ze wzgledu na gorsze natlenienie organizmu jego wzrost i dojrzewanie moga ulec
opdznieniu. Gorsze ukrwienie moze spowodowaé tez uszkodzenie réznych narzadow, np. nerek,
watroby czy wspomnianej juz Sledziony. Za sprawa infekcji lub zakrzepow moze dojs¢ takze do
ostrego zespotu klatki piersiowej z takimi objawami jak niedotlenienie, ktopoty z oddychaniem,
goraczka i bol. Konieczna moze by¢ wtedy natychmiastowa pomoc. Najczesciej u dorostych oséb
moze rozwina¢ sie tez nadcisnienie ptucne, objawiajace sie m.in. krétkim oddechem i zmeczeniem.
Réwniez ta przypadtosé moze byé Smiertelna.



Wskutek choroby pojawi¢ moga sie tez kamienie zotciowe. U mezczyzn, zatkanie naczyn moze takze
doprowadzi¢ do priapizmu - dtugotrwatych bolesnych erekcji, ktére z czasem moga doprowadzi¢ do
impotencji.

Sposoby leczenia sa ograniczone, ale pacjentom mozna pomaéc

Obecne terapie polegaja przede wszystkim na redukcji ryzyka powiktan i w miare mozliwosci na
podnoszeniu jakosci zycia chorego. Stosuje sie m.in. transfuzje krwi. Podaje sie takze leki
przeciwbdlowe oraz leki, ktére ograniczaja ryzyko napadéw bélu i poprawiaja stan chorego,
zmniejszajac nawet potrzebe transfuzji i hospitalizacji.

Postep w tej dziedzinie jest wyrazny. Np. kilka lat temu wykazano w badaniu klinicznym bardzo
skuteczne dziatanie w leczeniu tej choroby substancji o nazwie hydroksymocznik. W badaniu wzieto
udzial ponad 120 dzieci w wieku od 4 do 16 lat. Cze$¢ otrzymywala comiesieczne transfuzje, a czesc
byta leczona testowana substancja. Organizatorzy badania poréwnywali u uczestnikow ryzyko
udaréw.

”Zadne dziecko nie powinno mierzyé sie z zagrozeniem udarami” - méwit dr Gary H. Gibbons,
dyrektor amerykanskiego National Heart, Lung, and Blood Institute, ktére sponsorowato badanie.

»Nasz instytut chce wolnego od udarow pokolenia dzieci z niedokrwistoscia sierpowatokrwinkowa.
Badania takie jak to pomagaja nam osiggna¢ ten szczytny cel” - podkreslal.

W zwiazku z bardzo dobrymi wynikami badanie to przerwano, aby dzieciom w grupie z transfuzjami
zacza¢ podawa¢ wspomniany lek. Chorym na anemie sierpowata czesto tez podaje sie antybiotyki,
aby chroni¢ ich przed infekcjami. Podobnie dziataja szczepienia ochronne.

Duze znaczenie ma tez styl zycia - odpowiednia, bogata w warzywa i kolorowe owoce dieta, wtasciwe
nawodnienie organizmu, unikanie ekstremalnych temperatur, umiarkowane ¢wiczenia fizyczne,
a takze rezygnacja z tytoniu.

Wyleczy¢ chorobe moze obecnie jedynie przeszczep szpiku pobranego od dawcy o wysokiej
zgodnosci (najczesciej od rodzenstwa). Operacje zaleca sie zwykle dzieciom z silnymi objawami, ale
jeszcze z niewielkimi uszkodzeniami narzadéw. Zabieg jest jednak ryzykowny. Moze m.in. dos¢ do
niebezpiecznego odrzucenia przeszczepu przez uktad odpornosciowy.

Anemia sierpowata - nowe metody daja nadzieje

Prowadzone sa takze badania nad nowymi terapiami. By¢ moze chorych leczy¢ z anemii sierpowatej
zdotaja np. terapie genowe.

Stosunkowo niedawno specjalisci z Cincinnati Children's Cancer and Blood Diseases Institute opisali
obiecujacy wynik badania klinicznego tego typu leczenia z udzialem dwdjki dorostych pacjentéw.

»Rok po terapii naszego pierwszego pacjenta i sze$¢ miesiecy po leczeniu drugiego, obaj
doswiadczyli znaczacej poprawy jakosci zycia spowodowanej wyraznym zmniejszeniem objawow” -
opowiada kierujaca badaniem dr Punam Malik.

Terapia polega na wprowadzeniu za pomoca wirusa genu prawidiowej hemoglobiny do
krwiotworczych komorek macierzystych chorego. Pobiera sie je najpierw od pacjenta i zmienia
w laboratorium. Szpik leczonej osoby przygotowuje sie potem z pomoca matej dawki chemioterapii,



po czym wprowadza sie zmodyfikowane komdrki. Po 10 dniach od zabiegu pacjent ma normalna
liczbe krwinek, a w ciagu dwdch tygodni dochodzi do siebie po chemioterapii.
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Tak klimat uderza w nasze zdrowie

Zmiana klimatu oznacza realne zagrozenia dla zdrowia.
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Konferencja “Innovation Journey”

Innowacje wazne dla UE jak nigdy wczesniej
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Ruszyl cykl otwartych spotkan online o nowej
ewaluacji

»Porozmawiajmy o konkretach”, poswieconych nowym zasadom.
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Ugryzienie kleszcza moze okazac sie
.antymiesna szczepionka”

Mamy w tym roku wyjatkowy wysyp kleszczy.
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Superbakterie moga zabic¢ miliony ludzi

I kosztowa¢ globalna gospodarke ok. 1,7 bln dol. rocznie
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Nawyki zdrowe dla serca wspieraja caty
organizm

Spada ryzyko licznych chordb.
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Nowe nadzieje dla pacientek z rakiem jainika

Rak jajnika wciaz pozostaje groZnym nowotworem.

25-07-2025

Znaczacv wzrost liczbv operacii tetniakow
aorty

W pierwszym w Kielcach przeprowadzili blisko 30 operacji.
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