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Badanie przesiewowe w Kkierunku anemii
sierpowatej i talasemii w cigzy

Ta ulotka opisuje badania, ktére mozna przeprowadzi¢ w czasie cigzy w celu
sprawdzenia czy jest sie nosicielem anemii sierpowatej i talasemii. Jezeli jest
Pani nosicielem, badanie zostanie zaproponowane takze ojcu dziecka. Wyrdznia
sie wiele typdw nosicielstwa. Jezeli zarbwno Pani jak i ojciec dziecka jestescie
nosicielami "istotnych" typow, Panstwa dziecko moze odziedziczy¢ anemie
sierpowatg lub talasemie major.

Moze Pani zdecydowac, czy chce Pani poddac sie badaniom.

Jezeli Pani lub ojciec dziecka wczesniej wykonali badania nosicielstwa
anemii sierpowatej i talasemii, i majg Panstwo karte przedstawiajaca wynik
takiego badania, prosimy poinformowaé o tym potozng lub lekarza.
Mozliwe, ze personel zaleci wykonanie kolejnego badania.

Czym sa zaburzenia sierpowatokrwinkowe i talasemia
major?

Zaburzenia sierpowatokrwinkowe i talasemia major sg powaznymi, dziedzicznymi
chorobami krwi. Wplywajg one na hemoglobine zawartg w czerwonych
krwinkach. Hemoglobina jest wazna, poniewaz transportuje tlen w organizmie.
Ludzie cierpigcy na te zaburzenia potrzebujg specjalistycznej opieki przez cate
swoje zycie. Poza wymienionymi zaburzeniami, mogg wystepowaé rzadsze
choroby zwigzane z budowg hemoglobiny.

Wiele z tych chordb nie jest az tak powazna.

Zaburzenia sierpowatokrwinkowe
Osoby cierpigce na anemieg sierpowata;:
e majg objawy uszkodzenia tkanek i narzadéw réznego stopnia;
e cierpig z powodu napaddéw silnego bdlu, podczas ktérych muszg pozostaé
w szpitalu; oraz
e sg bardziej wrazliwe na powazne zakazenia.

Ciezka postac beta-talasemii

Osoby, ktdre chorujg na ciezkg postac beta-talasemii:
e cierpig na ciezkg anemie i potrzebujg przetoczen krwi wykonywanych co
cztery do szesciu tygodni oraz innych form leczenia.
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Jak dziedziczone sa te zaburzenia?

Anemia sierpowata | talasemia to choroby uwarunkowane genetycznie.
Przekazywane sg miedzy cztonkami rodzin.

Jezeli oboje rodzice sg nosicielami genu anemii sierpowatej lub talasemii istnieje
wysokie ryzyko (jeden na cztery, czyli 25%) przekazania anemii sierpowatej lub
talasemii dziecku.

Jezeli tylko jedno z rodzicow (matka lub ojciec) sg nosicielami genu anemii
sierpowatej lub talasemii, istnieje bardzo mate prawdopodobienstwo rozwoju
anemii sierpowatej lub talasemii u ich dziecka. Mimo to, dziecko moze by¢
nosicielem genu. Oznacza to, ze podobnie jak jedno z rodzicéw, dziecko bedzie
miato gen anemii sierpowatej lub talasemii, ale sama obecnos¢ tego genu nie
powoduje zwykle probleméw. Kobiety, ktore sg nosicielkami tych gendéw mogg
mie¢ problemy w czasie cigzy, np. majg wyzsze ryzyko rozwoju anemii podczas
cigzy.

Kto moze by¢ nosicielem?
Kazdy moze by¢ nosicielem genu anemii sierpowatej lub talasemii.

CzestoS¢ nosicielstwa genu anemii sierpowatej i talasemii jest wyzsza w
pewnych grupach ludzi. Oznacza to, ze dana osoba ma wyzsze szanse bycia
nosicielem, jesli pochodzi (bez wzgledu na to, czy pochodzenie jest odlegte w
czasie) z krajow basenu Morza Srédziemnego (na przyktad, Cypru, Wioch,
Portugalii i Hiszpanii), Afryki, Karaibow, Srodkowego Wschodu, Indii, Pakistanu,
Ameryki Potudniowej oraz Potudniowej i Potudniowo-Wschodniej Azji.

Nosicielstwo genu anemii sierpowatej i talasemii jest rzadkie u osob, ktére
pochodzg (lub ktérych rodziny pochodzg) z Wielkiej Brytanii lub Republiki Irlandii.

Badanie

Badanie polega na wykonaniu badania krwi, ktére mozna przeprowadzi¢ przy
okazji wykonywania innych badan, zwykle we wczesnej cigzy.

Badanie proponowane jest tylko kobietom z wysokim ryzykiem nosicielstwa
anemii sierpowatej lub talasemii. Patrz dziat: "Komu zaleca sie wykonanie
badania?", w ktorym mozna sprawdzi¢, czy jest sie w grupie ryzyka.

W ramach opieki prenatalnej personel zaproponuje Pani rutynowe badania krwi
(morfologie krwi) obejmujace badanie poziomu hemoglobiny i sprawdzenie, czy
ma Pani niedokrwistos¢ (anemie). Morfologia krwi moze poméc w
zdiagnozowaniu pewnych typow talasemii.

Sickle & thal Polish



Sickle & thal Polish



© Public Health Wales

N

Potozna zapyta czy chce Pani poddac sie badaniom przesiewowym w kierunku
talasemii w ramach badania morfologii krwi. Jezeli morfologia krwi bedzie
sugerowata nosicielstwo talasemii, laboratorium moze wykona¢ badanie
przesiewowe w kierunku anemii sierpowatej i talasemii.

Komu zaleca sie wykonanie badania?

Badanie zaleca sie gdy:

* Pani lub Pani partner majg dodatni wywiad rodzinny w kierunku anemii
sierpowatej lub talasemii;

« Pani, Pani partner lub ktokolwiek z Panstwa rodziny, bez wzgledu na to ile
pokolen wstecz, pochodzit spoza Wielkiej Brytanii lub Republiki Irlandii;

* Pani lub Pani partner nie zna historii swojej rodziny - na przyktad jedno z
Panstwa zostato adoptowane; lub

« choruje Pani na anemie o nieznanej przyczynie.

Jakie sg =zalety przesiewowego badania w kierunku
anemii sierpowatej i talasemii w cigzy?

Swiadomos$é, ze jest Pani nosicielem genu anemii sierpowatej lub talasemii,
pozwoli na zaplanowanie odpowiedniej opieki w czasie cigzy.

Kobiety, ktdére wiedzg, ze ich dziecko ma wysokie ryzyko odziedziczenia anemii
sierpowatej lub talasemii major mogg wykona¢ badanie diagnostyczne, ktére
sprawdzi, czy dziecko jest chore czy nie. Badanie mozna wykona¢ z materiatu
pobranego w trakcie biopsji kosmowki (CVS) lub amniopunkcji. Jezeli dziecko
odziedziczyto defekt, kobieta moze zdecydowac¢, czy chce kontynuowaé czy
przerwac cigze.

Jakie sg wady przesiewowego badania w kierunku
anemii sierpowatej i talasemii w cigzy?

Przeprowadzenie testu moze spowodowaé przygnebienie, szczegdlnie, gdy
okaze sie, ze jest Pani nosicielem anemii sierpowatej lub talasemii. Czes¢ kobiet
zostanie skierowana na badania diagnostyczne pozwalajgce na sprawdzenie, czy
dziecko odziedziczyto chorobe. Poniewaz badania diagnostyczne mogg
spowodowaé poronienie, dla wielu kobiet decyzja o poddaniu sie badaniu jest
trudna. Pewna grupa kobiet nie chce poddac¢ sie badaniu przesiewowemu,
poniewaz podjecie takiej decyzji jest dla nich bardzo trudne.
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Czy powinna sie Pani poddaé¢ badaniu krwi w kierunku
anemii sierpowatej i talasemii?

Tylko Pani moze zdecydowac, czy poddac sie badaniu czy nie. Niektore kobiety
chca dowiedzie¢ sie, czy ich dziecko ma anemie sierpowata lub talasemie, a inne
wolg tego nie wiedzie€. Przeprowadzenie testu moze spowodowac lek i niepokgj,

a wynik badania moze spowodowac, ze zalecane bedzie wykonanie kolejnych
badan.

Gdzie zostanie wykonane badanie krwi?
Informacji o miejscach, gdzie mozna wykonac badanie udzieli Pani potozna.

Wyniki

Czy wyniki moich badan s poufne?

Panstwowa stuzba zdrowia NHS przestrzega poufnosci wynikow wszystkich
badan. Zasady szpitali co do tego, ile oséb ma dostep do wynikéw badan, sg
rézne. Potozna bedzie mogta wyjasnic, jakie zasady panujg w danej placéwce.

W jaki sposéb bede mogta otrzymaé wyniki badan
przesiewowych?

Wyniki badania przekaze Pani potozna, lekarz lub konsultant z miejscowego
osrodka anemii sierpowate;j i talasemii.

Jakie informacje mozna uzyska¢ z wyniku badania?

Jezeli wynik badania wskaze, ze nie jest Pani nosicielem, istnieje bardzo mate
ryzyko, ze Pani dziecko ma anemie sierpowatg lub talasemie. Mimo, ze badanie
jest bardzo doktadne, w niewielkim odsetku przypadkéw wynik moze byc¢
niejasny. Jezeli sie to zdarzy, lekarz moze zaproponowaé¢ Pani wykonanie
kolejnego badania.

Jezeli wynik badania wskazuje, ze jest Pani nosicielem lub moze by¢ Pani
nosicielem, bedzie miata Pani mozliwosC¢ przedyskutowania tej sprawy z
wyspecjalizowang pielegniarkg lub lekarzem, ktérzy przekazg Pani dalsze
informacje na ten temat. Personel moze zasugerowaé, by poprosita Pani ojca
dziecka o wykonanie badania nosicielstwa. Jezeli wynik tego badania wskaze, ze
ojciec dziecka nie jest nosicielem, istnieje bardzo mate ryzyko, ze Pani dziecko
bedzie miato anemie sierpowatg lub talasemie.
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Co sie stanie, gdy ojciec dziecka takze jest nosicielem?

Jezeli wynik badania wskaze, Zze ojciec dziecka jest nosicielem, ryzyko, ze Pani
dziecko bedzie miato anemie sierpowatg lub talasemie major wynosi jeden do
czterech (25%). W tej sytuacji moze Pani zdecydowac¢ czy poddac sie dalszym
badaniom, ktére okresla, czy dziecko jest chore czy nie. Badania te sg badaniami
diagnostycznymi. Jezeli podejmie Pani decyzje, by nie poddawac sie juz
kolejnym badaniom, dziecko bedzie mogto zosta¢ przebadane pod katem anemii
sierpowatej lub talasemii po urodzeniu. Oznacza to, ze w sytuacji, gdy dziecko
okaze sie chore bedzie mozna wczesnie rozpoczac leczenie.

Na czym polega badanie diagnostyczne?

Biopsja kosmowki (CVS, ang. chorionic villus sampling)
I amniopunkcja

CVS i amniopunkcja sg badaniami diagnostycznymi. Sg to doktadne metody
diagnostyczne w kierunku anemii sierpowatej i talasemii major. Jezeli zdecyduje

sie Pani poddac badaniu, personel poprosi Panig i ojca dziecka o oddanie prébki
krwi, ktére pomogaq laboratorium postawi¢ doktadne rozpoznanie.

Co to jest CVS?

CVS jest zabiegiem, podczas ktérego lekarz pobiera niewielkg ilos¢ tkanki
tozyska (poptodu) w trakcie trwania cigzy. Komérki pobranej tkanki sg nastepnie
badane w laboratorium pod katem chromosoméw dziecka. CVS wykonuje sie
zwykle miedzy 11 a 14 tygodniem cigzy. W wyjatkowych okolicznosciach
procedure mozna wykonac po 14 tygodniu cigzy.

W przypadku wykonania zabiegu CVS istnieje 2% ryzyko poronienia (co
oznacza, ze jedna na 50 kobiet moze straci¢ dziecko).

Co to jest amniopunkcja?

Amniopunkcja polega na pobraniu od 15 do 20 mililitrow (okoto trzech do
czterech tyzeczek) ptynu owodniowego otaczajgcego dziecko w macicy. W
pobranym ptynie unoszg sie komoérki dziecka, ktére po pobraniu mogg zostaé
przebadane w laboratorium.

Badanie mozna przeprowadzi¢ po 15 tygodniu cigzy.

Amniopunkcja powoduje pewne ryzyko. W przypadku jednej na 100 cigz (1%)
dochodzi do poronienia.
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Jakie wyniki mozna uzyskaé¢ podczas badan
diagnostycznych?
Jezeli zdecyduje sie Pani na zabieg CVS lub amniopunkcji moze Pani otrzymacé
nastepujace wyniki:
e dziecko nie odziedziczyto defektu; lub
e dziecko ma anemie sierpowatg lub talasemie major. W takiej sytuacji
moze Pani zdecydowac, czy chce sie Pani przygotowaC na narodziny
dziecka z anemig sierpowatg lub talasemig major czy chce Pani przerwaé
cigze.

CVS i amniopunkcja pozwalajg na wykrycie innych zaburzen chromosomailnych,
wiecej informacji na ten temat moze Pani znalez¢ w ulotkach dotyczacych CVS i
amniopunkcji.

Dalsze informacje

Bardziej szczegétowe informacje na temat anemii sierpowatej i talasemii moze
Pani uzyskac¢ od swojej potoznej lub lekarza w szpitalu (wybranego przez Panig
potoznika).

Inne organizacje

Sickle Cell Society (Towarzystwo Anemii Sierpowate))
Strona internetowa: www.sicklecellsociety.org

UK Thalassaemia Society (Brytyjskie Towarzystwo Talasemii)
Strona internetowa: www.ukts.org
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