Jak rozpoznac¢ objawy nocnej napadowej hemoglobinurii?
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Cho¢ kazdy z nas miewa w zyciu okresy ostabienia, czasami ucigzliwe objawy utrzymujg si¢ znacznie
dtuzej 1 sa znacznie intensywniejsze niz standardowo. Moze to wynikaé z niedoboréw, jak 1

rozwijajacych si¢ innych schorzen. Jednym z nich jest nocna napadowa hemoglobinuria (PNH), ktéra
pojawia si¢ zwykle migdzy 30 a 40 rokiem zycia i1 poczatkowo moze objawiac si¢ jak zwykta anemia.

Potocznie okreslane jako “przesilenie” okresy gorszego samopoczucia sa zjawiskiem czgstym, ale
wartym obserwacji. W przypadku symptoméw rozwijajacych si¢ powoli czasami trudno jest rozpoznac
moment, w ktdrym wymagaja one konsultacji lekarskiej. Specjalist¢ zdecydowanie warto odwiedzi¢, jesh
objawy wystepuja regularnie i napadowo czy utrudniaja nam codziennie funkcjonowanie. Wskazane sg
takze coroczne, profilaktyczne badania krwi, ktére moga pomdc szybciej wychwyci€ rozwijajace si¢
schorzenia.

To tylko anemia, czy co$ wiecej?

Niedokrwistos¢, potocznie zwana anemia, wystepuje u wielu os6b w niektorych momentach zycia.
Zazwyczaj jej powody sa tatwe do rozpoznania, w przypadku niedokrwistosci niedoborowych
suplementacja zelaza lub witamin krwiotwdrczych 1 zwrdcenie wigkszej uwagi na diet¢ pomagaja
pacjentom szybko wroci¢ do zdrowia. Najczgstsza przyczyna niedokrwistosci jest niedobor zelaza,
dotyczacy zwlaszcza kobiet w wieku prokreacyjnym. Nalezy pamigtaé, ze kazda niedokrwistos¢ zawsze
wymaga konsultacji lekarskiej i ustalenia jej przyczyny. Anemia charakteryzuje si¢ ostabieniem,
zawrotami glowy, dusznos$ciami, problemami z koncentracja. Niestety, nie zawsze mamy do czynienia z
czgstg postacia niedokrwistosci. Czasami te same objawy zwiastujg powazniejsze schorzenia, np. PNH.

— Nocna napadowa hemoglobinuria moze wystqpi¢ w kazdym wieku, dotyczy jednak gtownie dorostych.
PNH to stan, w ktorym czerwone krwinki sq niszczone przez uktad odpornosciowy organizmu. Nazwa
"nocna" pochodzi od faktu, ze objawy hemolizy czesto nasilajq sie w nocy. Jest to choroba bardzo rzadka
- wystepuje u ok. 1-10 pacjentow na milion. PNH jest wynikiem nabytej mutacji genetycznej w komorkach
szpiku kostnego, ktore tworzq krew. Nieprawidtowe krwinki czerwone produkowane przez komorki szpiku
z mutacjq sq nadmiernie podatne na uszkodzenie. To nie jest choroba zarazliwa ani dziedziczna. Do
diagnozy PNH potrzebne sq specjalistyczne badania krwi wykonywane zwykle w osrodkach
hematologicznych, ktore sprawdzajq obecnos¢ nieprawidtowych krwinek. Proces niszczenia czerwonych
krwinek nazywa sie hemolizq - to ona powoduje wiekszos¢ objawoéw PNH. Nalezq do nich m.in. anemia, i
wynikajqce z niej: dusznosc, zmeczenie, dolegliwosci kardiologiczne, zawroty glowy; ciemne zabarwienie
moczu i zazotcenie skory wynikajqce z hemolizy; objawy zakrzepicy oraz niewydolnos¢ nerek. W
przeciwienistwie do np. niedokrwistosci z niedoboru Zelaza nie wystarcza tutaj suplementacja zelaza,
poniewaz to nie niedobor tego pierwiastka jest przyczynq problemow, jakkolwiek moze towarzyszy¢ PNH
— informuje dr n. med. Marek Dudziniski z Fundacji Saventic, ktéra zajmuje si¢ bezptatng pomoca m.in. w
diagnozowaniu PNH.

Przyczyna rozwoju PNH jest nabyta mutacja genu o nazwie PIG-A wystgpujaca w komodrkach
macierzystych szpiku kostnego. To wtasnie z nich rozwijajq si¢ m.in. czerwone krwinki, ktore przenosza
tlen do naszych tkanek. U osob chorych komérka macierzysta konsekwentnie przekazuje mutacje do
wszystkich kolejnych z niej powstajacych. Gen PIG-A odpowiedzialny jest za synteze
glikofosfatydyloinozytolu (GPI) - kotwicy dla biatek chroniacych krwinki czerwone przed uszkodzeniem.
Wigkszos¢ probleméw zwigzanych z nocng napadowa hemoglobinuria wynika z niedoboru tych wtasnie
biatek. Niestety, nie istnieje sposOb ochrony przed wystapieniem mutacji, a jej wystgpowanie jest
przypadkowe.
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Typowe objawy nietypowej choroby

Objawy kliniczne PNH obejmuja niedokrwistoS¢ hemolityczng, zakrzepicg Srednich i duzych naczyn,
przy czym gtéwnie zyt watrobowych, brzusznych, mézgowych i skérnych, a takze u czg¢sci pacjentow
umiarkowany do cig¢zkiego niedobér komorek krwi zwany pancytopenia. Symptomami, ktére zauwaza
chorujacy na nocna napadowa hemoglobinuri¢ pacjenci, sa wigc blados¢, zmeczenie 1 dusznosé, ktora
nasila si¢ podczas aktywnosci fizycznej.\

Powyzsze objawy fatwo mozna uznac¢ za tagodna posta¢ anemii. Hemoglobinuria powoduje jednak
roOwniez pojawienie si¢ klasycznego objawu, jakim jest ciemny mocz w nocy oraz rano, cho¢ symptom
ten dotyka zaledwie 1/4 osob dotknigtych PNH. W niektorych przypadkach pojawi¢ moze si¢
niewydolnos¢ nerek lub zéttaczka.

— Niebezpiecznym objawem nocnej napadowej hemoglobinurii jest zakrzepica, ktéra dotyczy ok 20%
proc. nieleczonych pacjentow i czesto rozwija sie w nietypowych lokalizacjach np. w zakresie naczyr
Jjamy brzusznej, mozgowych czy skory. MozZe ona objawiac sie pod postaciq bolow brzucha, powiekszenia
waqtroby, wodobrzusza czy bolow gtowy. Przebieg choroby moZze zaostrzy¢ nawet zwykta infekcja,
szczepienie, zabieg chirurgiczny lub niektore antybiotyki. Jednym z powiktari choroby jest takze
niewydolnos¢ szpiku kostnego, ktore dotyczy ok. 20 proc. wszystkich pacjentow — ttumaczy dr n. med.
Marek Dudzinski.

Weciaz brak skutecznego leczenia

Leczenie nocnej napadowej hemoglobinurii jest skomplikowane 1 mato skuteczne. W pierwszej
kolejnosci powstrzymuje si¢ najbardziej dokuczliwe objawy 1 leczy lub zapobiega powiktaniom choroby,
ktorych skutki moga by¢ nawet Smiertelne. Wtasnie dlatego stosuje si¢ np. leki przeciwzakrzepowe.

Dtugoterminowo chorym podaje si¢ kwas foliowy, by zapewni¢ substrat do produkcji nowych krwinek,
jak réwniez zelazo, by zapobiec rozwojowi ewentualnego niedoboru.

— Chociaz na PNH nie ma lekarstwa prowadzqcego do wyleczenia, dostepne sq terapie tagodzqce objawy
i poprawiajqce jakos¢ Zycia. Terapie mogq obejmowac leki zmniejszajqce hemolize oraz ryzyko
powstawania zakrzepow, przetaczanie koncentratu krwinek czerwonych w przypadku istotnej
niedokrwistosci, suplementacje witamin krwiotworczych. W przypadku PNH towarzyszqcej niewydolnosci
szpiku kostnego stosuje sie leczenie immunosupresyjne. W objawowych postaciach PNH skuteczne sq
inhibitory sktadowych dopetniacza - to nowoczesne i niestety kosztowne leczenie prowadzone w
wyspecjalizowanych osrodkach hematologicznych i finansowane w ramach programu lekowego
Ministerstwa Zdrowia. Catkowite wyleczenie PNH moZliwe jest jedynie przy pomocy allogenicznego
przeszczepieniu szpiku. Z uwagi na potencjalne ciezkie powiktania takiego leczenia jest ono stosowane u
wybranych chorych z towarzyszqcq PNH niewydolnosciq szpiku - ciezkq aplazjq lub zespotem
mielodysplastycznym wysokiego ryzyka. Allogeniczne przeszczepienie szpiku mozna wykonac¢ u pacjentow
w wieku do ok 70 r.z. i bez istotnych chorob towarzyszqcych — méwi dr n. med. Marek Dudziniski z
Fundacji Saventic.
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