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przez Public Health England).

Wszelkie prawa zastrzezone. Materiat
zawarty w niniejszej publikacji nie moze
by¢ powielany w catosci lub czesci bez
uprzedniej zgody NHS Health Scotland
(lub innych wiascicieli praw autorskich).
Doktadamy wszelkich staran, aby
informacje zawarte w niniejszym materiale
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Twoje dziecko przeszio badanie krwi, nazywane testem Guthriego,
mniej wiecej tydzien po narodzinach. Badanie ma na celu wykrycie
rzadkich schorzen i jest przeprowadzane u wszystkich dzieci.

Wyniki badania pokazuja, ze twoje dziecko jest zdrowe. Nie ma
powodu do zmartwien — dziecko jest dobrym stanie.

Jednak badanie wykazato takze, ze twoje dziecko jest nosicielem
genu krwinek sierpowatych, czyli hemoglobiny typu S. Czasem takg
sytuacje nazywa sie ,nosicielstwem genu krwinek sierpowatych”.

Zdarza sie to bardzo czesto. W tej ulotce znajdziesz informacje
dotyczgce nosicielstwa oraz tego, co to oznacza dlagiebie i twojej
rodziny.




Co oznacza nosicielstwo krwinek sierpowatych?

Aby to wyjasni¢, musimy najpierw pomowic o genach.
Od gendéw w twoim organizmie zalezy kolor twoich oczu, Y%
twoj wzrost — a nawet to, czy masz piekny usmiech!

Twoje geny decydujg
takze o odziedziczonym
przez ciebie typie hemoglobiny.

Substancje zawartg w twojej krwi,
ktéra rozprowadza tlen po catym organizmie,
nazywamy hemoglobing.

Geny dziatajg w parach. Kazda dziedziczona cena sktada sie

z jednego genu otrzymanego od matki i jednego otrzymanego od

ojca. Osoby bedace nosicielami krwinek sierpowatych
odziedziczyty od jednego rodzica gen decydujgcy

o normalnym typie hemoglobiny. Od drugiego rodzica
odziedziczyty jeden gen rzadkiego (sierpowatego) typu
hemoglobiny.

Poniewaz twoje dziecko odziedziczyto jeden
zwykly gen, nigdy nie pojawi sie u niego
choroba krwinek sierpowatych.




»+Anestezjolog zna sie
na krwinkach sierpowatych,
dlatego wiem, ze nic mu nie
grozi”.

Co ten wynik oznacza dla mojego
dziecka?

Twoje dziecko jest zdrowe — nie ma powodu
do zmartwien.

Istniejg jednak dwa powody, dla ktérych
powinienes/powinnas rozumiec, co
oznacza nosicielstwo krwinek sierpo-
watych. Pierwszym jest to, ze w bardzo
rzadkich wypadkach, obecnos¢ tego genu
moze wigzaé sie z problemami zdrowot-
nymi. Drugim powodem jest to, ze dziecko
powinno wiedzie€ o ryzyku przekazania
choroby krwinek sierpowatych swoim
dzieciom, kiedy dorosnie i bedzie chcia-
to zatozy¢ swojg rodzine. Obie te kwestie
omowilismy ponizej.

,Doéwiadczeni lekarze zadbajg
Rzadkie prob|emy zdrowotne o to, by operacje u nosicieli krwinek

sierpowatych byly tak samo

bezpieczne, jak u innych osob”.

Istnieje kilka rzadkich sytuaciji, w ktérych

posiadanie genu krwinek sierpowatych moze powodowaé u dziecka
problemy, na przyktad podczas znieczulenia ogélnego (narkozy),
kiedy nie otrzymuje wystarczajaco duzo tlenu.

Dopilnuj, by personel medyczny opiekujgcy sie twoim dzieckiem byt
poinformowany, ze jest ono nosicielem krwinek sierpowatych.

twoje dziecko powinno zachowac szczegdlng ostroznosc¢

w sytuacjach, w ktérych moze wystgpic brak tlenu, np. podczas
nurkowania gtebinowego i wspinaczki gorskiej. Jezeli twoje dziecko
WyCzynowo uprawia sport, wazne jest, by podczas treningéw pito
duzo ptyndw.

Poza tymi bardzo rzadkimi sytuacjami twoje dziecko moze prowadzi¢
zupetnie normalne zycie.



Kiedy Twoje dziecko dorosnie i bedzie chciato
zatozy¢ rodzine

Jezeli twoje dziecko bedzie miato dziecko z inng osobg, ktdra takze jest
nosicielem/kg krwinek sierpowatych, wéwczas ryzyko odziedziczenia
przez ich dziecko (twojego wnuka) choréb krwinek sierpowatych
wyniesie jeden do czterech (25%).

Wazne jest, by twoje dziecko wychowywato sie, wiedzgc, ze jest
nosicielem, aby mogto przemysle¢ ryzyko zwigzane z zatozeniem
rodziny oraz sposobami jego ograniczenia.

Kiedy dziecko dorosnie, bedzie mogto porozmawiac z partnerem/kg
0 swoim nosicielstwie i poprosi¢ go/jg o przebadanie sie pod katem
nosicielstwa krwinek sierpowatych. Doradca genetyczny pomoze
wyjasnic¢ ryzyko i decyzje z tym zwigzane.

W ponizszym rozdziale wyjasnilismy, w jaki sposob nosiciele przekazujg
choroby krwinek sierpowatych swoim dzieciom.

(o] O ,Kiedy podrosnie,
sigdziemy razem

i wszystko jej wyjasnie, na
wypadek ryzyka dla moich
przysztych wnukow”.

,Ciesze sie, ze wiemy — dzieki temu ona bedzie mogta
planowac rodzine. Jeden z moich kuzynéw miat
dziecko z chorobg krwinek sierpowatych — rodzice
nie mieli pojecia, ze sg nosicielami. Byto im znacznie
trudniej”.




W jaki sposob nosiciel moze przekaza¢ choroby krwinek
sierpowatych swojemu dziecku?

Twoje dziecko Jego partner/ka

Gen choroby krwinek
sierpowatych \g}éﬁy
Zwyk
\gl}énw Gen choroby krwinek sierpowatych
lub rzadkiego typu hemoglobiny

Wylgcznie gen choroby Zvvyk’fy genigen Zwyk’fy genigen Wy’chznie
krwinek sierpowatych rzadkiego typu hemoglobiny rzadkiego typu hemoglobiny zwyke geny

&J@&é’%

Dziecko cierpi na chorobe Dziecko jest nosicielem  Dziecko jest nosicielem  Brak wptywu na dziecko
komorek sierpowatych

(Prawdopodobieristwo 1 na 4) (Prawdopodobienstwo 1 na 2) (Prawdopodobieristwo 1 na 4)

Tabela pokazuje, ze kiedy dwie osoby bedace nosicielami majg dziecko, ryzyko odziedziczenia
chorob krwinek sierpowatych przez ich dziecko wynosi jeden do czterech (25%).

Dla tej pary prawdopodobienstwo jest takie samo przy kazdej cigzy.

Na powyzszym schemacie oboje rodzice sg nosicielami. Zostali
narysowani dwoma kolorami oznaczajgcymi dwa geny hemoglobiny,
ktére mogg przekazaé swoim dzieciom. Twoje dziecko to sylwetka
po lewej — biaty kolor oznacza normalny gen hemoglobiny, zas

kolor niebieski oznacza gen hemoglobiny sierpowatej. Sylwetka po
prawej to partner/ka twojego dziecka — takze pokolorowana na biato
i niebiesko, co oznacza, ze jest nosicielem/lka.



Za kazdym razem, kiedy twoje dziecko bedzie miato dziecko z partnerem/
kg, ktory/a tez jest nosicielem/lka, istniejg trzy mozliwe scenariusze -
patrz nizej.

» Dziecko moze odziedziczy¢ dwa geny rzadkiego typu
hemoglobiny. Jezeli tak sie stanie, dziecko bedzie cierpiato
na chorobe krwinek sierpowatych. Ryzyko wystgpienia tego
scenariusza wynosi jeden do czterech (25%) — na schemacie
dziecko zostato w catosci pokolorowane na niebiesko.

* Dziecko moze odziedziczy¢ jeden gen normalnej hemoglobiny
i jeden gen rzadkiego typu hemoglobiny. Jezeli tak sie stanie,
dziecko bedzie nosicielem, tak jak twoje dziecko. Ryzyko
wystgpienia tego scenariusza wynosi jeden do dwéch (50%) —
na schemacie dwoje dzieci zostato pokolorowanych w potowie
na niebiesko i w potowie na biato.

» Dziecko moze odziedziczy¢ dwa geny normalnej hemoglobiny.
Jezeli tak sie stanie, dziecko nie bedzie ani cierpiato na
zaburzenia, ani nie bedzie nosicielem. Ryzyko wystgpienia
tego scenariusza wynosi jeden do czterech (25%) — na
schemacie dziecko zostato w catosci pokolorowane na biato.

»Zastanawiam
sie, czy ja tez jestem
nosicielem.”



Co to oznacza dla mojej rodziny?

Twoje dziecko odziedziczyto gen krwinek sierpowatych albo od
ciebie, albo od twojej/twojego partnera/ki. Oznacza to, ze jedno
z was (a by¢ moze oboje) takze jest zdrowym nosicielem.

» Zalecamy, abyscie oboje sprawdzili, czy nie jestescie nosicielami.
Jest to szczegolnie wazne, jesli myslicie o kolejnym dziecku.
Jezeli oboje jestescie nosicielami, istnieje ryzyko, ze mozecie
przekazaé chorobe krwinek sierpowatych kolejnemu dziecku.

* Dobrze bytoby takZze porozmawiac z innymi cztonkami rodziny
(takimi jak rodzenstwo, ciotki, wujkowie i kuzyni) i zacheci¢ ich do
przebadania sie przed zatozeniem rodziny lub podjeciem staran
o kolejne dzieci na wypadek, gdyby okazato sie, ze oni tez sg
nosicielami. Pomocne moze by¢ pokazanie im niniejszej ulotki.

Test jest prostym badaniem krwi, ktére zajmuje zaledwie kilka minut.
Aby umoéwic sie na badanie, wystarczy skontaktowac sie z lekarzem
rodzinnym (GP) lub z lokalng poradnig genetyczng (Genetics
Service).

LKrwinki sierpowate mogag
by¢ przekazywane

z pokolenia na pokolenie.
Wynik badania pokazuje, ze
to dziecko jest nosicielem”.




Co nalezy zrobic¢?

* Dopilnuj, by wynik badania nosicielstwa krwinek sierpowatych
u twojego dziecka zostat wpisany do jego karty zdrowia
(czerwonej ksigzeczki), a takze by twoj lekarz rodzinny (GP)
wpisat te informacje do swoich akt.

» Kiedy dziecko doroénie, porozmawiaj z nim o tym, ze jest
nosicielem. Wazne jest, by rozumiato, co to oznacza, kiedy
zechce zaplanowac zatozenie rodziny.

Informacje o chorobie krwinek sierpowatych

Twoje dziecko jest nosicielem i nie cierpi na chorobe krwinek
sierpowatych. Informacje te pomoga ci nieco lepiej zrozumieé
chorobe.

Najbardziej powazng chorobg krwinek sierpowatych jest
niedokrwisto$¢ sierpowatokrwinkowa, ktéra wystepuje wtedy, gdy
dana osoba odziedziczy dwa geny hemoglobiny sierpowatej. Inne
rzadkie geny hemoglobiny C i beta-talasemii moga tgczy¢ sie

z genem hemoglobiny sierpowatej i skutkowac chorobg krwinek
sierpowatych. Istnieje takze wiele innych schorzen pokrewnych o
mniej powaznym przebiegu.

Osoby cierpigce na choroby krwinek sierpowatych wymagaja
leczenia i opieki przez cate zycie.
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Najczesciej zadawane pytania

Czy u mojego dziecka moze wystapi¢ choroba krwinek
sierpowatych?

Nie. U twojego dziecka nigdy nie wystgpi choroba krwinek
sierpowatych. Jednak zawsze pozostanie ono nosicielem.

Czy bycie nosicielem jest zarazliwe?

Nie, nie mozna zarazi¢ sie krwinkami sierpowatymi. Nosicielem/lkg
mozna by¢ jedynie, jesli odziedziczy sie gen po jednym z rodzicow.

Dlaczego powinienem/powinnam powiedzie¢ dziecku o tym, ze
jest nosicielem?

W rzadkich sytuacjach, w ktérych dziecko nie otrzyma wystarczajgco
duzo tlenu (np. po znieczuleniu ogdinym albo podczas uprawiania
sportéow ekstremalnych), mogg pojawi¢ sie problemy ze zdrowiem.
Patrz str. 5.

Twoje dziecko musi rozumie¢ ryzyko przekazania choroby krwinek

sierpowatych swoim dzieciom oraz zagrozenia zwigzane
z podejmowanymi decyzjami. Patrz str. 7.
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lle os6b cierpi na zaburzenia syntezy hemoglobiny, takie jak
choroby krwinek sierpowatych?

Zaburzenia zwigzane z syntezg hemoglobiny nalezg do
najczestszych chordb dziedzicznych na swiecie. Okoto 5% populacji
na swiecie jest nosicielami genu rzadkiego typu hemoglobiny.

Slyszalem/am, ze nosiciele nie moga zarazi¢ sie malarig. Czy to
prawda?

Jezeli podrézujesz do krajow, w ktérych wystepuje ryzyko
malarii, wazne jest podjecie wobec dziecka wszelkich

normalnych srodkéw ostroznosci. Dotyczy to takze
przyjmowania lekéw przeciwmalarycznych.

Nosicielstwo zapewnia dzieciom pewien
stopien ochrony przed malarig, ale
jedynie przez pierwszych kilka lat ich
zycia. Z tego wzgledu choroby krwinek
sierpowatych wystepujg czesciej

wsrod oséb pochodzgcych (lub ktérych
przodkowie pochodzili) z regiondw,

w ktorych wystepuje malaria. Dotyczy to
Afryki, Azji i czesci Europy Potudniowe;.
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Potrzebujesz wiecej informacji?

Jesli masz pytania dotyczace informacji zawartych w niniejszej

ulotce, zwrd¢ sie do pielegniarki Srodowiskowej, lekarza rodzinnego

(GP) lub do Iokalnej poradni genetycznej.

West of Scotland Regional Genetics
Service

Level 2, Laboratory Medicine Building
Southern General Hospital

1345 Govan Road

Glasgow G51 4TF

Tel.: 0141 354 9200

Rejony: Greater Glasgow, Argyll &
Clyde, Ayrshire & Arran, Forth Valley,
Lanarkshire i Dumfries & Galloway

East of Scotland Regional Genetics
Service

Human Genetics Unit, Level 6
Ninewells Hospital and Medical School
Dundee DD1 9SY

Tel.: 01382 632035

Rejony: Dundee, Perth, North Fife, Angus
i Perthshire

North of Scotland Clinical Genetics
Service

Ground floor, Ashgrove House
Foresterhill

Aberdeen AB25 2ZA

Tel.: 01224 552120

Inverness Clinical Genetics Office
Maternity Annexe

Raigmore Hospital

Old Perth Road

Inverness V2 3UJ

Tel.: 01463 705902

Rejony: Grampian, Highland, Orkney,
Shetland i Western Isles

South East of Scotland Regional
Genetics Service

Department of Clinical Genetics
Western General Hospital

Crewe Road

Edinburgh EH4 2XU

Tel.: 0131 537 1116

Rejony: Lothian, Fife i Borders

UK Thalassaemia Society

19 The Broadway

Southgate Circus

London N14 6PH

Tel.: 020 8882 0011

E-mail: office@ukts.org

Strona internetowa: www.ukts.org



The Sickle Cell Society

54 Station Road

London NW10 4UA

Tel.: 020 8961 7795

Infolinia: 0800 001 5660

E-mail: info@sicklecellsociety.org
Strona internetowa:
www.sicklecellsociety.org

Accessible Publishing of Genetic
Information (APoGl)

Strona internetowa:
www.chime.ucl.ac.uk/APoGI
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