Jak moge pomoéc swojemu dziecku?

« Poinformuj wszystkich swiadczeniodawcéw medycznych
dziecka, ze jest ono nosicielem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej.

« Chodz z dzieckiem na wszystkie wyznaczone wizyty lekarskie.

- Porozmawiaj ze Swiadczeniodawcg medycznym
i doradcg genetycznym o nosicielstwie genu i chorobie
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej. Doradcy
genetyczni moga pomdc w wyjasnieniu zagrozen
dla dzieci podczas planowania rodziny.

- Wyjasnij dziecku, na czym polega nosicielstwo genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowe;j.

« Poznaj symptomy ostrzegawcze lub objawy powodowane
¢wiczeniami. Nosiciele genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej moga bezpiecznie ¢wiczyc
i uprawiac sporty. Porozmawiaj z trenerem
i Swiadczeniodawca medycznym, aby zaplanowac
bezpieczne treningi. Nosiciele genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej powinni pi¢ duzo wody podczas
¢wiczen i robic¢ przerwy w razie potrzeby. Krajowe
Stowarzyszenie Sportéw Uczelnianych (National Collegiate
Athletics Association, NCAA) wymaga obecnie, aby
wszyscy studenci-sportowcy przed uprawianiem sportu
lub zgtoszeniem sie na kwalifikacje przeszli badania na
niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa.

« Nosiciele genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
powinni poinformowac $wiadczeniodawce medycznego,
jesli maja takie objawy jak krew w moczu. Powinni takze
zgtosic wszelkie obrazenia oczu.

Gdzie mozna uzyskac wiecej informacji na
temat nosicielstwa genu anemiii sierpowatej?
- Porozmawiaj z nastepujacymi osobami:
- Twoj Swiadczeniodawca medyczny
— Swiadczeniodawca medyczny Twojego dziecka
— Doradca genetyczny
- Przydatne witryny internetowe:
— Centra ds. Zapobiegania i Kontroli Chordb (Centers for
Disease Control and Prevention) — What You Should Know
About Sickle Cell Trait (Co nalezy wiedzie¢ o nosicielstwie
genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej):
https://www.cdc.gov/nchddd/sicklecell/toolkit.html
—Nemours® KidsHealth® — Sickle Cell Trait (Nosicielstwo
genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej):
https://kidshealth.org/en/parents/sickle-cell-trait.html
— Urzad ds. Zasobdw i Ustug Zdrowotnych (Health
Resources and Services Administration, HRSA) —
Newborn Screening: Sickle Cell Trait (Badania
przesiewowe noworodkéw: Nosicielstwo genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej): https:/
newbornscreening.hrsa.gov/conditions/sickle-cell-trait
— Krajowe Stowarzyszenie Sportéw Uczelnianych —
broszura dla studentéw-sportowcéw Nosicielstwo
genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
(National Collegiate Athletics Association — A Fact
Sheet for Student Athletes: Sickle Cell Trait): https:/
www.ncaa.org/sports/2016/7/27/sickle-cell-trait.aspx

Program Badari Przesiewowych Noworodkéw
(Newborn Screening Program)
Wadsworth Center
New York State Department of Health
120 New Scotland Ave
Albany, NY 12208
nbsinfo@health.ny.gov
(518) 473-7552, poniedziatek—piatek, 8:45-16:45
www.wadsworth.org/newborn
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Ten projekt jest wspierany przez Urzgd ds. Zasobow
i Ustug Zdrowotnych (HRSA) Departamentu
Zdrowia i Opieki Spotecznej Standw Zjednoczonych
(U.S. Department of Health and Human Services, HHS),
numer grantu H4NMC49259. Niniejsza tresc nalezy do
jej autorow i nie musi wyrazac oficjalnego stanowiska
ani poparcia ze strony HRSA, HHS lub organdw
wtadz Stanow Zjednoczonych (U.S. Government).
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Badanie przesiewowe noworodkdéw wykazato, ze

Twoje dziecko jest nosicielem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej. To NIE ZNACZY, ze Twoje dziecko
ma niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa. Te informacje
moga by¢ przydatne dla Ciebie i Twojej rodziny.

Co to jest nosicielstwo genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej?

Nosicielstwo genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
nie jest choroba. Nosicielem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej moze by¢ kazdy. Jest przekazywane
(dziedziczone) z rodzica na dziecko. Nosiciele genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej sa najczesciej zdrowi.
Ludzie rodza sie z nosicielstwem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej i beda je miec przez cate zycie. Nie
mozna sie tym zarazi¢. Nosicielstwo genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej nie zmienia sie w niedokrwisto$¢
sierpowatokrwinkowa.

Na czym polega réznica miedzy
nosicielstwem genu a chorobg
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej?

NOSICIELSTWO GENU NIEDOKRWISTOSCI
SIERPOWATOKRWINKOWEJ

- Nosicielstwo genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
zwykle nie powoduje probleméw zdrowotnych. Wiekszos¢
nosicieli genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej zyje
z tym, nawet o tym nie wiedzac. W rzadkich przypadkach
u nosicieli genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
moga wystapic objawy w okresach skrajnego obcigzenia
organizmu, takiego jak:

— Intensywne ¢wiczenia lub uprawianie sportu
— Odwodnienie

— Ekstremalne zmiany wysokosci, na przyktad podczas
nurkowania gtebinowego lub wspinaczki gérskiej

« Objawy moga obejmowac bdl miesni, uczucie zmeczenia,
krew w moczu lub szybki oddech.

CHOROBA NIEDOKRWISTOSCI SIERPOWATOKRWINKOWE.)

- Niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa to powazna choroba
krwi. Osoby z niedokrwistoscia sierpowatokrwinkowa czesto
cierpia na chroniczny bél oraz problemy z watroba i Sledziona.
Maja takze mniej czerwonych krwinek. Nazywa si¢ to anemia.
Anemia moze powodowac, ze osoby chore na niedokrwistos¢
sierpowatokrwinkowa sa blade, maja dusznosci i tatwo sie
mecza. Majg wysokie ryzyko powaznych infekcji i udaréw
mdzgu. Osoby chore na niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa
wymagaja opieki medycznej przez cate zycie.

Jak ktos moze stac sie nosicielem genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej?

- Nosicielem genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
moze byc¢ kazdy. Nosicielami genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej moga by¢ przedstawiciele wszystkich
ras i grup etnicznych. Nosicielstwo genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej wystepuje czesciej u 0séb, ktdrych
przodkowie pochodzili z Afryki, Karaibow, Ameryki
Srodkowej i Potudniowej, krajow srddziemnomorskich,
Bliskiego Wschodu lub Indii.

Wszyscy mamy geny (lub DNA) otrzymane od obojga
naszych biologicznych rodzicédw. Gen to odcinek DNA
dostarczajacy instrukcji organizmowi. Zaréwno nosicielstwo
genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej, jak i sama
niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa s spowodowane
zmianami w genie wytwarzajacym biatko zwane
hemoglobing. Mamy dwie kopie tego genu, po jednej od
kazdego z rodzicéw. Hemoglobina pomaga czerwonym
krwinkom przenosic tlen w organizmie.

Nosicielstwo genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej
wystepuje, gdy ktos urodzi sie z 1 normalna i 1 zmieniona
kopig genu. Wiele 0séb nie wie, ze jest nosicielem genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej. Najlepszym
sposobem, aby sie dowiedzie¢, czy jestes nosicielem genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkoweyj, jest zwrdcenie sie do
Swiadczeniodawcy medycznego i wykonanie badania krwi.

Do choroby niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej dochodzi,
gdy u danej osoby wystepuja 2 zmienione kopie genu.
Niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa nazywa sie takze anemia
sierpowata. Istnieje wiecej rodzajéw zaburzeri hemoglobiny.

Co ten wynik testu oznacza dla mnie

i mojej rodziny?

- Jesli Twoje dziecko jest nosicielem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej, oznacza to, ze jest nim réwniez
o najmniej jedno z rodzicéw. Wazne jest, aby przebadac
oboje rodzicéw. Zapytaj swojego Swiadczeniodawce
medycznego o badania pod katem wszystkich rodzajéow
zaburzen hemoglobiny (nie tylko nosicielstwa genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej). Wyniki
nalezy oméwic ze $wiadczeniodawcg medycznym lub
doradcg genetycznym. Badanie na nosicielstwo genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej pomoze Ci zrozumiec
prawdopodobieristwo urodzenia dziecka z niedokrwistoscia
sierpowatokrwinkowa. Badanie na nosicielstwo genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej i innych typdw zaburzen
hemoglobiny mozna przeprowadzi¢ w kazdym wieku.

Jezeli rodzic jest nosicielem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej, prawdopodobierstwo przekazania
nosicielstwa tego genu jego dzieciom wynosi 1do 2, czyli
50%. Jest to takie prawdopodobieristwo jak podczas
rzucania monetq za kazdym razem.

« Aby dziecko miato niedokrwisto$¢ sierpowatokrwinkowa,
oboje rodzice muszg by¢ nosicielami genu tej lub innej
choroby hemoglobinowe;j.

- Jezeli oboje rodzice s nosicielami genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej, wystepuje...

— prawdopodobieristwo urodzenia dziecka z niedokrwi-
stoscia sierpowatokrwinkowa 1do 4, czyli 25%

— prawdopodobierstwo urodzenia dziecka
z nosicielstwem genu niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej 1do 2, czyli 50%

— prawdopodobienstwo urodzenia dziecka bez
nosicielstwa genu ani choroby niedokrwistosci
sierpowatokrwinkowej 1 do 4, czyli 25%
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Typowo Nosicielstwo genu Choroba
(bez chordb nledokmlstoscl niedokrwistosci
krwi) j i i j

ZRODLO: https://www.cdc.gov/ncbddd/sicklecell/documents/
factsheet_sickle_cell_trait.pdf

- Nie mozemy zmieni¢ swoich gendw ani decydowac,
ktdre zostang przekazane dziecku.

Kiedy moje dziecko zostato przebadane
pod katem nosicielstwa genu
niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej?

« Wszystkie dzieci urodzone w stanie Nowy Jork sg
badane przesiewowo pod katem wielu choréb. Badania
przesiewowe sg wykonywane w ramach Programu
Badan Przesiewowych Noworodkéw (Newborn Screening
Program). Do badania przesiewowego wykorzystuje sie
kilka kropel krwi pobranych z piety dziecka wkrétce po
urodzeniu. Jedna z chordb, pod katem ktdrych wykonuje
sie badania, jest niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa.
Podczas tego badania przesiewowego wykrywa sie takze
nosicielstwo genu niedokrwistosci sierpowatokrwinkowe;j.

« To jest badanie przesiewowe. W celu potwierdzenia
wynikéw sg wymagane dodatkowe badania. Porozmawiaj
ze $wiadczeniodawca medycznym dziecka.
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