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Wspieranie badan rodzinnych:
Rozmowa z rodzing o Dziedzicznym
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Wprowadzenie oraz wyjasnienie celu

Niniejsza broszura powstata, by udzieli¢ Ci wsparcia w rozmowie o
Dziedzicznym Obrzeku Naczynioruchowym (HAE) z rodzing oraz w
podjeciu decyzji o przeprowadzeniu badan po katem HAE u tych cztonkow
rodziny, ktorzy jeszcze nie byli badani. HAE jest chorobg dziedziczna.
Oznacza to, ze jezeli jedno z rodzicow cierpi na HAE, istnieje 50-procentowe
prawdopodobienstwo, ze dziecko rowniez bedzie miato HAE.!

Jesli czytasz te broszure, prawdopodobnie zdiagnozowano u ciebie HAE i by¢ moze
zastanawiasz sie nad tym, w jaki sposob rozmawiac o tym z rodzing, lub czy ktorys z
twoich bliskich rowniez nie ma HAE i czy powinno to zostac¢ sprawdzone.

Badanie, o ktorym mowa w tej ulotce, ma na celu potwierdzenie diagnozy HAE. Jest ono

prostym badaniem krwi, w trakcie ktérego sprawdzane jest stezenie biatkowego inhibitora C1
esterazy, (inhibitor C1 jest biatkiem wystepujacym w naszym ciele) i sktadowej C4 dopetniacza,
jak rowniez aktywnos¢ inhibitora C12 Szczegotowe wyjasnienia na ten temat znajduja sie w ulotce
zatytutowanej ,Przebieg badania”.

Istnieje wiele roznych powodow, dla ktorych ty oraz cztonkowie twojej rodziny mozecie mie¢ watpliwosci czy obawy
dotyczace badania. Waznym jest, aby decyzja o poddaniu sie badaniu byta samodzielna. Niniejsza broszura ma za zadanie
pomaoc tobie i twoim bliskim spokojnie zastanowic sie nad ta decyzja oraz rozwazy¢ wszystkie opcje.

Dodatkowe Informacje zwigzane z genetyka

W przeciwienstwie do wiekszosci chorob dziedzicznych, HAE to choroba dziedziczona autosomalnie dominujaco -
0znacza to, ze nawet jedna kopia zmutowanego genu w kazdej komorce wystarczy, aby wystgpito schorzenie.”

HAE jest zwykle dziedziczony po rodzicu i nie mozna sie nim ,zarazi¢”. Istniejg jednak pacjenci chorujacy na HAE pomimo
tego, ze nie odziedziczyli go po rodzicach.'Dzieje sie tak, gdyz u okoto 256% osoéb do rozwoju HAE dochodzi w wyniku
spontanicznej (nie dziedziczonej) mutacji genetycznej.!

Rozmowa o chorobie

Potwierdzenie diagnozy HAE niesie ze sobg wiele konsekwencji i moze nasunac wiele pytan. W pewnym momencie
dojdzie do sytuacii, w ktorej zaczniesz sie zastanawiac, czy cztonkowie rodziny z ktorymi jestes$ spokrewniony rowniez nie
maja HAE, czy nie powinienes z nimi porozmawiac o0 swojej chorobie, oraz czy oni tez nie powinni poddac sig badaniom
diagnostycznym.® Warto szczerze porozmawiac¢ o swoich odczuciach, jednak przed podjeciem decyzji o tej trudnej
rozmowie lub o badaniu dziecka musisz mie¢ pewnosc, ze jestes$ dobrze poinformowany na temat swojej choroby.

Jesli zdiagnozowano u ciebie HAE i zastanawiasz sig, czy pozostali cztonkowie rodziny
réwniez nie cierpig na to schorzenie

Jesli zdiagnozowano u ciebie Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy i zastanawiasz sig, czy pozostali cztonkowie rodziny
rowniez nie cierpia na to schorzenie, mozesz umowic sie na wizyte u lekarza prowadzacego i porozmawiac o swoich
watpliwosciach. Zasiegniesz w ten sposob dodatkowych informacji i poczujesz wieksza pewnosce przed rozmowa z
rodzing.

Jesli rozwazasz przeprowadzenie rozmowy z dziecmi, porozmawiaj o swoich watpliwosciach z partnerem i upewnij sie,
Ze nie ma on nic przeciwko poruszaniu tego tematu oraz ze jestescie zgodni co do sposobu przeprowadzenia rozmowy o
chorobie.

Cztonkowie twojej rodziny niekoniecznie musza znac¢ objawy twojego schorzenia, badz wiedzie¢ o samym fakcie jego
istnienia. Warto zastanowic sie nad tym, w jaki sposob dotychczas podchodzili do tego tematu - moze to okazac sie
pomocne w wybraniu sposobu, w jaki bedziesz z nimi rozmawiac.
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Kwestie, ktore warto rozwazyc¢:

- Czy w przesztosci zadawali oni jakiekolwiek pytania?

+ Czy w przesztosci wykazywali zainteresowanie lub niepokdj w odniesieniu do objawow twojego schorzenia?

- W jaki sposob dany cztonek rodziny reagowat na twoje napady obrzeku lub leczenie?

- Mozesz rowniez zastanowic sie nad tym, czy przypominasz sobie zauwazenie u cztonkow rodziny jakichkolwiek
objawow HAE, czy wiedza o istnieniu takiej choroby i czy przypuszczali, iz moga byc¢ nig dotknieci?

Waznym jest, aby przed poruszeniem tematu choroby dac¢ sobie wystarczajgca ilos¢ czasu na przemyslenie wszystkich
pytan oraz by unika¢ wywierania nacisku na kogokolwiek (w tym na siebie) w kwestii podjecia szybkiej decyzji.

Po przeprowadzeniu wstgpnej rozmowy, warto jest da¢ wszystkim czas na przemyslenie tematu i zadanie dodatkowych
pytan. Mozesz zasugerowac ponowne spotkanie w innym dniu w celu kontynuacji rozmowy i by¢ moze osiagniecia
porozumienia w kwestii poddania sie badaniom pod katem HAE.

Na tym etapie mozesz pomyslec o zaplanowaniu rodzinnej wizyty u swojego lekarza prowadzacego.

Podjecie decyzji o poddaniu sie badaniu

Diagnoza HAE polega na prostym badaniu krwi.?

HAE jest schorzeniem z ktorym, przy odpowiedniej pomocy, wsparciu i leczeniu, mozna sobie z powodzeniem poradzi¢
tak, ze cierpigce na nie osoby beda cieszyc¢ sie petnia zycia.* Nalezy jednak pamietac, iz niezdiagnozowany Dziedziczny
Obrzegk Naczynioruchowy oraz nieleczone objawy moga niesc ze sobg powazne konsekwencije® Okoto potowa
pacjentéw cierpiacych na HAE miata w trakcie zycia przynajmniej jeden napad obrzeku gardta badz krtani (zwany rowniez
napadem krtaniowym).” W wyniku tego rodzaju obrzeku moze dojsc¢ do zablokowania krtani, a ze wzgledu na ryzyko
uduszenia, potencjalnie zagraza on zyciu.® Diagnoza zwieksza prawdopodobienstwo wyjscia bez szwanku z napadu, ktory
mogtby doprowadzi¢ do $mierci.®

Czestotliwosc i dotkliwos$e napadow rozni sie w zaleznosci od pacjenta.® Miejsce wystepowania oraz intensywnosc
poszczegolnych napadow rowniez moga roznic¢ sie miedzy pacjentami.t Podobnie jest w przypadku czestotliwosci - jest
ona rozna, w zaleznosci od wieku pacjenta, np. w trakcie okresu dorastania u kobiet oraz w trakcie ciazy czestotliwos¢
napadow moze by¢ szczegolnie wysoka.”

Jak zostato juz wyjasnione, u niektorych pacjentow napady obrzeku moga powaznie wptyna¢ na ich zycie lub nawet
stanowic dla niego zagrozenie®. Odpowiednie zrozumienie tego schorzenia oraz roznorodne mozliwosci jego leczenia
moga jednak sprawic, ze pacjenci ze zdiagnozowanym HAE oraz ich rodziny beda w stanie poradzi¢ sobie z objawami
choroby i cieszy¢ sie petnia zycia.* Chociaz obecnie HAE jest nieuleczalne, dostepne s3 leki, ktore albo majg na celu
zapobieganie napadom, albo ich leczenie w momencie wystapienia.?

Jesli osoba cierpigca na HAE lub jej rodzina sg swiadome tego schorzenia, istnieje szansa na przygotowanie sig¢ na napady
obrzeku, do ktorych moze dojs¢ w przysztosci.® Ta Swiadomosc jest pierwszym krokiem na drodze do kontrolowania HAE.®

Badanie krwi moze dac¢ odpowiedz na pytanie, czy jest sie chorym na HAE, oraz wskazac droge do uzyskania informacii,
wsparcia i leczenia, w zaleznosci od potrzeb oraz dostepnosci.?

Nalezy jednak pamietac, iz decyzja o poddaniu sie badaniu na HAE nie zawsze jest prosta. Jednym pacjentom przychodzi
ona z tatwoscig, podczas gdy u innych pojawiaja sie watpliwosci. Ostatecznie, osoba podejmujaca decyzje o poddaniu sie
badaniu musi czu¢ sie komfortowo z sama decyzja, jak rowniez z mozliwymi wynikami badania.




Nie ma sensu Decyzje o0 zbadaniu dzieci
badac sie, jesli nie podjelismy bez najmniejszych Wole nie
ma na to leku watpliwosci - aby moc wiedzie¢
zapewnic¢ im jak najlepsza
opieke, musielismy wiedziec,
na czym stoimy

Niewiedza przerazata
mnie bardziej, niz prawda
-rozwianie watpliwosci oraz
mozliwos¢ zycia z wiedzg,
ktora teraz posiadam, daty mi
pewnego rodzaju wolnosc

Fakt, ze moj ojciec miat
HAE bardzo zle wptynat na
Poddanie sie badaniu . nasza rodzine - wzbudza
byto moim obowigzkiem Bytem swiadkiem choroby to we mnie zal i nie chce
wzgledem partnera - dopiero mojej matkiijej problemow z ryzykowaé ponownego
po testach moglismy mysle¢ radzeniem sobie z HAE - nie obcowania z tym tematem
o posiadaniu dzieci i o tym, lestem w staniSiprzezywac
czy na pewno chcemy tego na witasnej skorze
narazac je na HAE

Niezaleznie od tego, jakie przemyslenia i uczucia towarzysza tobie i twojej rodzinie, wazne jest, abyscie o nich rozmawiali.
Pomocna moze okazac sie rowniez rozmowa z pielegniarka lub lekarzem specjalizujacym sie w HAE albo z osoba
cierpiaca na to schorzenie - na przyktad cztonkiem organizacji wspierajgcej pacjentow z HAE.® Mimo ze niekoniecznie
podejmiesz decyzje natychmiast, taka rozmowa pomoze w wyrazeniu i przedyskutowaniu dreczacych cie obaw, bez
wzgledu na to, jakie sg twoje odczucia i przemyslenia.

Najwazniejsze to nie podejmowac pochopnych decyzji - ty lub cztonek twojej rodziny musicie by¢ pewni, ze chcecie
podjac¢ kroki w kierunku przeprowadzenia badania.

Perspektywa otrzymania informacji, ze u cztonka naszej rodziny zostanie stwierdzone HAE moze zniechecac. Nalezy
pamietac, ze zawsze dostepne jest wsparcie innych osob chorujacych na HAE oraz specjalistow medycyny.® Jesli wynik
badan cztonka twojej rodziny okaze sie pozytywny, bedzie miat on do wyboru wiele mozliwosci leczenia, ktore pomoga w
radzeniu sobie z chorobg i zmniejszeniu jej wptywu na zycie codzienne.* Zachecamy do przeczytania drugiej broszury w
naszej serii ,Badanie i twoje wyniki” w celu uzyskania dodatkowych informaciji.

- Jezelijedno z rodzicow cierpi na HAE, istnieje 50-procentowe prawdopodobienstwo, ze dziecko rowniez bedzie miato
HAE.!

- Diagnozowanie HAE polega na prostym badaniu krwi.?

- HAE jest schorzeniem z ktorym, w przypadku odpowiedniej pomocy, wsparcia i leczenia mozna sobie z powodzeniem
poradzic tak, iz cierpiace na nie osoby beda cieszy¢ sie petnig zycia. Nalezy jednak pamietac, iz niezdiagnozowany
Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy oraz nieleczone objawy moge niesc¢ ze soba powazne konsekwencje. ®

- Jesli osoba cierpiaca na HAE lub jej rodzina sa $wiadome tego schorzenia, istnieje szansa na przygotowanie sie na
napady obrzeku, do ktorych moze dojs¢ w przysztosci.®

- Jesli wynik badan cztonka twojej rodziny okaze sie pozytywny, bedzie miat on do wyboru wiele mozliwosci leczenia,
ktore pomoga w radzeniu sobie z chorobg i zmniejszeniu jej wptywu na codzienne zycie.?
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Wprowadzenie i wyjasnienie celu

Decyzja o poddaniu sie badaniu pod katem Dziedzicznego Obrzeku
Naczynioruchowego (HAE) moze by¢ trudna. Jej podjecie wigze sie

ze stawieniem czota wielu roznym myslom i emocjom zwigzanym z
prawdopodobienstwem otrzymania pozytywnej diagnozy. Przed lub po jej
podjeciu mozesz chcie¢ dowiedzie¢ wiecej o samym badaniu, tym, co z nim
Zwigzane, oraz zrozumie¢, Co moze oznaczac¢ diagnoza i jakie opcje leczenia
sag dostepne.

Niniejsza broszura zostata stworzona, aby wesprzec cie przed, w trakcie oraz po
badaniu i pomoc w zapoznaniu sie z tym, co czeka cie w trakcie catego procesu
diagnozowania, jak rowniez w przygotowaniu sie do otrzymania wynikow oraz ich
Zrozumieniu.

Przed dalszg lekturg broszury nalezy zapamietac, iz diagnoza HAE jest pierwszym
krokiem na drodze do poradzenia sobie z tym schorzeniem i ograniczenia skutkow
napadow obrzeku. Dzieki niemu osoby cierpigce na HAE moga cieszyc¢ sie petnig zycia.!

Prawdopodobnie czytasz te broszure dlatego, ze u cztonka twojej rodziny lub u kogos, z kim jestes

spokrewniony zostat zdiagnozowany Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy i rozwazasz poddanie sie

badaniu na jego obecnosc. By¢ moze masz napady obrzeku i lekarz zasugerowat ci poddanie sie takiemu badaniu. Bez
wzgledu na powod, dla ktorego trzymasz w rekach te broszure, mozesz zauwazyc, iz nie wszystkie zawarte w niej tresci
dotycza ciebie i twojej sytuacji.

Ze wzgledu na to, ze HAE zwykle dziedziczony jest po rodzicach, obok objawow, to wtasnie historia chorob w rodzinie jest
dla twojego lekarza bardzo waznym zrodtem informacji diagnostycznych.? Podstawowa metoda diagnozowania HAE jest
jednak badanie krwi.?

Nalezy pamietac, ze niniejsza broszura nie odnosi sie do testow genetycznych, ktore w rzadkich przypadkach wymagane
sa do potwierdzenia diagnozy HAE.2 W przypadku pytan, na ktore nie znajdziesz odpowiedzi w tej broszurze, skonsultu;j sie
ze swoim lekarzem.

Na czym polega badanie

Jesli zdecydujesz, ze chcesz poddac sie badaniu pod katem Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego,
najprawdopodobniej kontaktowates sie juz ze specjalista, np. hematologiem, alergologiem, immunologiem klinicznym lub
dermatologiem, ktory przeprowadzi badanie krwi mogace potwierdzi¢ diagnoze.?

Aby potwierdzi¢ diagnoze HAE, lekarz przeanalizuje wyniki laboratoryjnych badan krwi pod katem stezen oraz aktywnosci:

- biatkowego inhibitora C1 esterazy (inhibitor C1 esterazy (C1-INH) jest biatkiem wystepujacym w naszym ciele)?
- sktadowej C4 dopetniacza (biatka wystepujacego w uktadzie odpornosciowym)?

Po pobraniu krwi zostaje ona przekazana do analizy laboratoryjnej. Lekarz powinien poinformowac cie o czasie
oczekiwania na jej wyniki. Powinienes rowniez zapyta¢ go o sposob, w jaki wyniki zostang ci dostarczone - osobiscie czy
przez telefon - pozwoli ci to lepiej sie przygotowac.

Istnieja trzy typy HAE - ich kategoryzacja zalezna jest od stezenia i aktywnosci obu wspomnianych czynnikow,
analizowanych w trakcie badania.?

- Typ |- okoto 85% pacjentow cierpi na HAE typu |, ktory jest najczestszg forma tego schorzenia. Charakteryzuije sie niskim
poziomem C1-Inhibitora.?

+ Typ II: jest to druga pod wzgledem czestotliwosci wystepowania forma HAE, dotykajgca okoto 16% pacjentow.
Stezenie C1-Inhibitora jest standardowe lub zwiekszone, jednak czasteczka inhibitora C1 nie funkcjonuje prawidtowo
(aktywnosc¢ inhibitora C1 jest niska) 2

+ HAE charakteryzujacy sie prawidtowym inhibitorem C1 (zwany wczesniej typem Il1): jest to najrzadziej wystepujaca
forma HAE, o ktorej wiadomo najmniej i na ktora najczesciej choruja kobiety.? W niektorych przypadkach HAE
z prawidtowym inhibitorem C1 wigzany jest z mutacja czynnika XI|,? jednak czesto miejsce mutacji pozostaje
niezidentyfikowane. Wyniki badan laboratoryjnych inhibitora C1 sa prawidtowe, jednak pacjent wykazuje objawy HAE.?

Strona 7



Wiecej informacji na temat typow HAE oraz wiazgcych sie z nimi konsekwencji dla osoby chorej uzyskasz od swojego
lekarza specjalisty.

Przygotowywanie si¢ na wyniki badania

Twoj lekarz powinien byc¢ w stanie poinformowac cie o okresie oczekiwania na wyniki badan. Bez wzgledu na to, jak
szybko otrzymasz wyniki, mozesz mie¢ wrazenie, iz czas ten jest zdecydowanie zbyt dtugi.

Otrzymanie wynikow badan lekarskich moze by¢ stresujacym i dezorientujgcym doswiadczeniem, moze tez dostarczy¢
znacznie mniejszej ilosci informaciji niz sie spodziewasz. Ponizsze punkty moga okazac sie pomocne w przygotowywaniu
sie na otrzymanie wynikow:

- Jesli uwazasz, ze bedzie to pomocne, popros kogos o towarzyszenie ci podczas odbioru wynikow badan (jesli odbierasz
je osobiscie - obecnosc¢ drugiej osoby moze stanowi¢ duze wsparcie. Ponadto osoba towarzyszaca moze pomaoc Ci
w przyswojeniu informacji przekazywanych przez lekarza. Jesli ktorys z cztonkow twojej rodziny cierpi na HAE, jego
obecnos¢ w trakcie konsultacji lekarskiej, o ile jest mozliwa, moze dodac ci otuchy.

+ Przed spotkaniem z lekarzem warto stworzyc¢ liste pytan, ktore chcesz mu zadac. Pozwoli ci to upewnic sig, ze w trakcie
wizyty poruszytes wszystkie nurtujgce cie kwestie.

- Aby zapamietac informacje przekazane przez lekarza, pomocne moze okazac sie robienie notatek w trakcie rozmowy
lub nagranie jej na dyktafonie badz telefonie komaorkowym.

- Rozwaz zarezerwowanie dodatkowej wizyty - w ten sposob nabierzesz pewnosci, ze bedziesz mie¢ nastepna okazje do
zadania kolejnych pytan, ktore nasuna sie tobie lub cztonkom twojej rodziny.

Poddanie sie badaniu pod katem Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego stanowi wielki krok dla kazdego - ta
broszura powinna pomaoc ci przygotowac sie do niego najlepiej, jak to mozliwe. Istniejg kwestie, ktore moga zostac
wyjasnione wytacznie przez lekarza - nie boj sie zadawac pytan przed, w trakcie lub po badaniu.

Otrzymanie wynikow badania moze okazac sig stresujgce oraz wywotywac wiele emocji - upewnij sig, ze otrzymates
wystarczajgce dla ciebie wsparcie i daj sobie tyle czasu na przeanalizowanie uzyskanych informaciji i zadanie zwigzanych z
nimi pytan, ile bedziesz potrzebowac.

Wsparciem dla chorych sg krajowe organizacje pacjentow, ktore udzielaja dodatkowych informacji oraz wsparcia -
szczegoty znajdziesz na stronie HAEI (www.HAEi.org).

W zaleznosci od wynikow twoich badan, zrodtem dodatkowej pomocy moze okazac sie pierwsza broszura z tej serii,
zatytutowana "Rozmowa z rodzing na temat Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego”.

Wyniki oraz ich znaczenie
Mozliwe sg dwa rodzaje wynikow:
1. Wyniki nie wskazujg na obecnos¢ HAE

Niektore osoby, u ktorych ,zdiagnozowano” HAE, dowiaduija sie, ze wynik badania ich probki krwi wykazat powrot do
,normy” i nie wykryto u nich obecnosci HAE.?

Cho¢ zaskakujaca, taka wiadomo$¢ moze okazac¢ sie trudna do przyjecia, zwtaszcza jesli pacjent wykazuje objawy HAE
i stara sie wyjasnic ich pochodzenie. Negatywna diagnoza moze wskazywac, ze napady obrzeku nie sg spowodowane
Dziedzicznym Obrzekiem Naczynioruchowym, lecz innym rodzajem obrzeku, badz tez zachorowaniem na HAE
charakteryzujacym sie prawidtowym inhibitorem C1 (zwanym wczesniej typem |ll), gdzie stezenie inhibitora C1 oraz
sktadowej C4 dopetniacza we krwi sg w normie.?

Jesli dotyczy to twojego przypadku, powinienes porozmawiac z lekarzem o najlepszym sposobie monitorowania
wystepujacych u ciebie objawow. Rozwaz poddanie sie w miare mozliwosci kolejnemu badaniu krwi w trakcie napadu
obrzeku.?

Pozostan w kontakcie z lekarzem - nieleczone objawy moga niesc¢ ze soba powazne konsekwencije.*
Twoj lekarz poinformuije cie o swoich sugestiach oraz planie na dalsze leczenie.




2. Wyniki wskazujg na obecnosé HAE typu | lub typu Il

Podejmujac decyzje o przebadaniu siebie lub cztonka swojej rodziny na obecnosc Dziedzicznego Obrzeku
Naczynioruchowego, juz wczesniej mogliscie mie¢ rozne doswiadczenia zwigzane z objawami tej choroby.® Niektore
osoby poddaja sie badaniom, poniewaz w ich rodzinach pojawity sie przypadki zachorowania na HAE, dlatego chca one
wiedzie¢, czy Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy nie dotknat rowniez ich (patrz: broszura zatytutowana ,Rozmowa z
rodzina o HAE"). Jesli w przesztosci nie pojawity sie u ciebie objawy HAE, lekarz powinien poinformowac cie o tym, jak je
rozpoznawac i co nalezy robi¢, gdy czujesz, ze zbliza sie napad obrzeku.® Przekaze ci on rowniez informacje na temat tego,
W jaki sposob radzi¢ sobie z HAE - moze sie to wigzac¢ z podjeciem dyskusji 0 ewentualnym rozpoczeciu leczenia.®

Ty lub cztonek twojej rodziny mogliscie jednak doswiadczac¢ objawow HAE juz przed przeprowadzeniem badania, ktore
potwierdzito obecnos¢ jednego z trzech typow HAE. Jest to moment, w ktorym nalezy przedyskutowac z lekarzem plan
dalszego dziatania.®

Zycie z HAE

Kazdy pacjent jest wyjatkowy, dlatego wazne jest, aby osoby chorujace na HAE wspotpracowaty ze swoimi lekarzami w
celu ustalenia programu leczenia dostosowanego do ich indywidulanych potrzeb i trybu zycia.?

Napady obrzeku spowodowane Dziedzicznym Obrzekiem Naczynioruchowym niewatpliwie moga powaznie wptynac na
zycie niektorych pacjentow, jednak dzieki odpowiedniemu zrozumieniu tego schorzenia i roznym mozliwosciom leczenia,
0soby cierpiace na HAE oraz ich rodziny moga poradzi¢ sobie z objawami i cieszyc¢ sie petnig zycia.!

Zycie z HAE w pewnych sytuacjach wymaga dodatkowego planowania. Specjalisci od HAE, oraz krajowe stowarzyszenie
pacjentow dostarczajg informacije, porady oraz wsparcie osobom, ktore pragng zminimalizowac ryzyko oraz
niedogodnosci zwigzane z choroba.®

Poza wsparciem ze strony rodziny i przyjaciot, bardzo cenne moze okazac sie nawigzanie kontaktu z innymi pacjentami
cierpigcymi na Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy. Dzielenie sie doswiadczeniami i odczuciami z osobami, ktore
wiedza, jak wyglada zycie z HAE moze by¢ bardzo pomocne.

Chociaz obecnie HAE jest nieuleczalne, istnieja lekarstwa zapobiegajace napadom lub pomagajace pacjentom w
momencie wystepowania napadow, zmniejszajace ich czestotliwosci oraz intensywnosc.®

Opcije leczenia HAE skupiaja sie na dwoch gtownych strategiach:

- hamowanie obrzeku i zapewnianie szybkiej ulgi w trakcie napadow - zwane rowniez leczeniem doraznym®

+ zmniejszanie czestotliwosci i intensywnosci napadodw obrzeku - zwane rowniez profilaktyka lub leczeniem
zapobiegawczym®

Jesli wykazywates$ objawy HAE, a badania potwierdzity, ze chorujesz na jeden z jego trzech typow, lekarz moze
przedstawic ci dostepne metody leczenia, ktore w najbardziej odpowiedni dla ciebie sposob pomoga ci radzi¢ sobie z
napadami obrzeku. Wiecej informacji mozesz uzyskac¢ od krajowego stowarzyszenia pacjentow. Szczegoty dostepne sa na
stronie HAEI (www.HAEi.org).

Rozmowa z rodzing o wynikach badania

Jesli stwierdzono u Ciebie HAE, poradzenie sobie z ta informacja moze zajac troche czasu. Po rozmowie z lekarzem,
mozesz chcie¢ porozmawiac o swoich wynikach z rodzina. Niektore tematy do dyskusji sa bardzo ztozone - nie spiesz sie
z decyzja o rozpoczeciu rozmowy. Badania wskazuja, ze zdiagnozowanie HAE zmniejsza u pacjentow ryzyko smiertelnego
napadu obrzeku® warto wiec poinformowac innych cztonkéw rodziny znajdujacych sie w grupie ryzyka HAE o mozliwosci
poddania sie badaniu oraz sposobie, w jaki nalezy do niego podejsc¢.* Broszura zatytutowana ,Rozmowa z rodzing o
Dziedzicznym Obrzeku Naczynioruchowym (HAE)” porusza wiele kwestii zwiazanych z takimi rozmowami - w celu
uzyskania dodatkowych informacji i wsparcia zalecamy zapoznanie sie z jej trescia.

Co HAE oznacza dla ciebie

Cztonkowie twojej rodziny moga chcie¢ wiedziec, jak Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy wptynie na twoje zycie, jak
bedziesz sobie musiat z nim radzi¢ oraz w jaki sposob bedg mogli cie w tym wspomaoc. Mozliwe, ze juz od pewnego czasu
wykazywates objawy HAE i twoja rodzina ma $wiadomosc, jak wptywajg one na wasze zycie. Kolejne kroki w uzgadnianiu
z lekarzem planu leczenia i przedstawieniu go rodzinie moga zapewnic jej poczucie, iz w sprawie twojej choroby zostaty
podjete odpowiednie dziatania® Ponadto, cztonkowie twojej rodziny moga w ten sposob poczué sie lepiej poinformowani
w kwestii wsparcia, jakie mozesz od nich uzyskac.®

Co HAE oznacza dla twojej rodziny

Z racji tego, ze HAE jest chorobg dziedziczna, potwierdzenie twojej diagnozy bedzie miato wptyw na pozostatych
cztonkow twojej rodziny - dzieci, rodzenstwo, rodzicow, a nawet kuzynow. Broszura zatytutowana ,Rozmowa z rodzing
o Dziedzicznym Obrzeku Naczynioruchowym (HAE)” porusza wiele kwestii zwigzanych z takimi rozmowami - w celu
uzyskania dodatkowych informacji i wsparcia zalecamy zapoznanie sie z jej trescia.
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Jesli u twojego dziecka zdiagnozowano HAE, mozesz chcie¢ wyttumaczy¢ mu
doktadnie niektore z tresci zawartych w tej broszurze wiasnymi stowami oraz
rozwazyc¢ inne kwestie:

- Kiedy ijak nalezy przedstawic diagnoze jego rodzenstwu (oraz ewentualnie
jego najblizszym przyjaciotom)

- Poinformowanie szkoty/przedszkola o diagnozie oraz poinstruowanie ich
na temat objawow choroby oraz odpowiednich dziatar w przypadku ich
wystapienia. Twoi lekarze powinni by¢ w stanie wesprzec cie w tej kwestii.

Informacja o tym, ze u ciebie lub u cztonka twojej rodziny zdiagnozowano
HAE moze wywotac rozne reakcje i wigze sie z wieloma kwestiam,

ktore nalezy rozwazyc¢. Dogtebne zrozumienie choroby, podejmowanie
stosownych dziatan, oraz (jesli to konieczne i mozliwe) odpowiednie
leczenie moga jednak zmniejszy¢ wptyw choroby na twoje zycie oraz dac
tobie i twojej rodzinie poczucie wigkszej pewnosci, ze dobre zycie z HAE jest
mozliwe.

Istnieje wiele kwestii, ktore po otrzymaniu diagnozy powinienes rozwazy¢ wraz
z rodzing, wtacznie z opcjg poddania badaniu pozostatych cztonkow rodziny.®

Istnieje wiele zrodet wsparcia i informacji na temat mozliwych metod leczenia,
ktore pozwola ci lepiej radzi¢ sobie z HAE i cieszyc sie petnig zycia.’

Podsumowanie

- Badania wskazujg, ze zdiagnozowanie Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego moze zmniejszy¢
prawdopodobienstwo $mierci wskutek obrzeku krtani.*
Diagnoza HAE moze zosta¢ potwierdzona badaniem krwi.?
Dzieki odpowiedniemu zrozumieniu tego schorzenia i roznym mozliwosciom leczenia, 0soby cierpigce na HAE oraz ich
rodziny moga poradzi¢ sobie z objawami i w sposob aktywny w petni korzystac z zycia.’
Chociaz obecnie nie ma leku na HAE, istniejg lekarstwa majgce na celu zapobieganie napadom lub pomoc w momencie
ich wystepowania, zmniejszajace ich czestotliwosci oraz intensywnose.?
Jeslijest to wskazane, twoj lekarz poinformuje cie o tym, ktére z dostepnych metod leczenia w najwiekszym stopniu
pomoga ci w radzeniu sobie z napadami obrzeku.®

- Pozostali cztonkowie twojej rodziny rowniez moga chorowac na HAE, nie bedac tego $wiadomymi. Waznym jest, aby
zostali oni poinformowani 0 mozliwosci poddania sie badaniu oraz sposobie, w jaki nalezy do niego podejs¢.

- Dogtebne zrozumienie choroby, podejmowanie stosownych dziatan, oraz (jesli to konieczne i mozliwe) odpowiednie
leczenie moga zmniejszy¢ wptyw choroby na twoje zycie oraz dac tobie i twojej rodzinie poczucie wigkszej pewnosci,
ze dobre zycie z HAE jest mozliwe.™®
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Historia pacjentki

oraz dlaczego popiera ona rodzinne badania na HAE

U Michelle pierwsze obrzeki pojawity sie chwile po tym, jak w wieku 17 lat usunieto jej zab. Potraktowata je wtedy jako
zwykta reakcje alergiczna i gdy obrzek ustat, catkowicie przestata sie nim przejmowac. Po rozpoczeciu nauki w liceum
zaczety jej doskwierac silne bole brzucha - uznata je za reakcje organizmu na stres zwigzany ze zmiang otoczenia.
Dolegliwosci jednak nie ustgpity, a na przestrzeni lat staty sie znacznie bardziej bolesne i ostabiajgce. Po pewnym czasie
Michelle wraz z rodzing zdata sobie sprawe, ze jej bole majg podtoze genetyczne, gdyz napady obrzeku wystepowaty
takze u jej siostr i ojca. Z racji tego, iz umiejscowienie ognisk bolu byto rézne w przypadku kazdego z nich, nie traktowali ich
jako objawow tego samego schorzenia. Wiekszosc dolegliwosci Michelle zwigzana byta z bolami w okolicy podbrzusza
lub zotadkowo-jelitowych, pozostawata pod opieka swojego lekarza pierwszego kontaktu i w trakcie kolejnych 20 lat
niepotrzebnie przeszta zabiegi usuniecia pecherzyka zotciowego i wyrostka, oraz wiele badan na takie schorzenia jak
celiakia, zapalenie uchytkow, zespot jelita drazliwego (IBS) - ich wyniki zawsze byty w normie.

Przetom w zdiagnozowaniu dolegliwosci Michelle nadszedt niespodziewanie. W trakcie obiadu z przyjaciotka, jej siostra
doznata obrzeku reki. Owa przyjaciotka - pediatra - uznata obrzek za objaw HAE i zasugerowata dalsze badania w tym
kierunku. Michelle umowita sie na wizyte z lekarzem - byta pierwsza osoba w rodzinie zbadang pod katem zachorowania
na Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy. W wieku 37 lat otrzymata pozytywna diagnoze.

,Zdiagnozowanie HAE byto dla mnie ogromng ulga. Ta wiedza byta dla mnie zastrzykiem niewyobrazalnej sity. Umozliwita
mi rozpoczecie poszukiwan remedium na moje schorzenie i wreszcie mogtam przesta¢ martwic sie o to, ze moje objawy
powodowane s3 reakcja pokarmowa na dany positek lub wigzg sie z podrozg, ktora akurat odbytam.”

Chwile po otrzymaniu diagnozy Michelle zagtebita sie w historie chorob w swojej rodzinie. Dowiedziata sie, ze kilku
cztonkow jej dalszej rodziny rowniez przez wiele lat cierpiato na HAE. Dziedziczny Obrzek Naczynioruchowy w znacznym
stopniu wptynat na rodzine jej kuzyna, jednak nie probowata ona skontaktowac sie z pozostatymi krewnymi w celu
przedyskutowania mozliwej obecnosci HAE w rodzinie.

,Chciatabym miec¢ kontakt z kims, kto bytby w stanie powiedzie¢ mi wiecej o fakcie istnienia HAE w naszej rodzinie. Taka
wskazowka bytaby dla mnie punktem odniesienia do dalszych dociekan. Niestety, przez 20 lat zycia poddawana bytam
roznorakim badaniom, by za kazdym razem ustyszec, ze wszystko ze mna jest w porzadku.”

Michelle byta pierwsza w rodzinie osobg, ktora przeszta badania i ktora przebadata rowniez swoje dzieci (w wieku

101 8 lat). Pomimo tego, iz oboje rowniez majg HAE, nie wykazuja zadnych objawow. Michelle cieszy sie, ze moze
wspotpracowac z lekarzem nad planem leczenia i gdy jej dzieci dostang pierwszych napadow obrzeku, bedzie mogta im
natychmiast wyjasnic jaki jest ich powaod. Wierzy, ze w kwestii zdrowia rodziny nalezy wykazywac proaktywna postawe.
Poznajac nowych cztonkow rodziny, Michelle zawsze wspomina o HAE i o poddawaniu sie badaniom na jego obecnosc.
Dzielenie sie tg wiedza wsrod najblizszych jest dla niej bardzo istotne - te rozmowy pozwalajg uswiadamia¢ osoby z
niezdiagnozowanym Dziedzicznym Obrzekiem Naczynioruchowym na temat istnienia schorzenia.

.Nie ma powodu, dla ktorego kto$ miatby nie poddac sie badaniu - niewiedza oraz brak odpowiedniego dziatania i planu
leczenia sg znacznie gorsze od delikatnego uktucia igta. Swiadomo$¢ choroby jest kluczem do jej kontrolowania. Brak tej
Swiadomosci oznacza ciggty strach i zycie pod kloszem.”
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Wspieranie badan rodzinnych:
Rozmowa z pacjentem o Dziedzicznym

Obrzeku Naczynioruchowym (HAE)

Wstep i cele

Ulotka ta - wraz zinnymi z tej serii - stworzona zostata, by wesprze¢ lekarza
i utatwi¢ mu rozmowy z pacjentami na temat badan diagnostycznych pod
katem Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego (HAE) oraz korzysci
ptynacych z wykonania tych badan.

HAE to rzadka choroba genetyczna spowodowana dziedzicznym brakiem lub
wadliwym funkcjonowaniem inhibitora C1 (C1-INH)."

W przypadku HAE podwyzszone stezenie bradykininy jest kluczowym

mediatorem? zwigzanym z wystgpieniem objawow klinicznych, takich jak np.: ostre
bole brzucha, nudnoscii wymioty? obrzeki skorne w obrebie konczyn, genitaliow lub
twarzy,"? a w niektorych przypadkach zagrazajgce zyciu obrzeki krtani.® Okoto potowa
pacjentow cierpigcych na HAE co najmniej raz w zyciu doswiadcza nagtego obrzeku
krtani.”

Wysoka smiertelnosc¢ pacjentow z nierozpoznanym HAE pokazuije, ze kluczowa jest jak

najwczesniejsza i jak najdoktadniejsza diagnoza.*

Bardzo wazne jest uswiadomienie pacjentowi, ktory twoim zdaniem prawdopodobnie cierpi na HAE i jest wtasnie w trakcie
badan, ze przy odpowiedniej pomocy, wsparciu i wtasciwym leczeniu, HAE mozna opanowac? na tyle, ze bedzie mogt
cieszyc¢ sie petnig zycia.

Rozpoznanie HAE
Symptomy, ktore powinny sktonic¢ kazdego lekarza do skierowania pacjenta na badania diagnostyczne pod katem HAE:®8

- Nawracajacy obrzek angioneurotyczny (bez pokrzywki);

- Pierwsze symptomy pojawiajace sie w okresie dziecinstwa/dojrzewania;

- Nawracajace bole brzucha i wymioty;

- Obrzeki gornych drog odechowych;

- Brak reakcji na antyhistamine, glukokortykoid, epiferyne;

- Objawy i symptomy zwiastujgce obrzeki;

- Przypadki obrzekow angioneurotycznych i/lub bolow brzucha w rodzinie;

Pacjent doswiadczajacy wymienionych powyzej objawow powinien przejs¢ badania laboratoryjne pod katem diagnozy
HAE. Poniewaz jest to choroba dziedziczna, a pierwsze symptomy HAE moga wystepowac we wczesnych latach zycia,
zaleca sie poddanie badaniom dzieci z rodzin z przypadkami HAE najwczesniej jak to mozliwe.” Badania przeprowadzone
u pacjentow przed ukonczeniem pierwszego roku zycia nalezy powtorzy¢ po pierwszych urodzinach, gdyz ich wyniki
moga nie by¢ wiarygodne.®

Poniewaz HAE jest choroba o podtozu genetycznym, poruszenie tematu historii zachorowan w rodzinie pacjenta jest
bardzo istotne.® Informacije te moga pomoc w potwierdzeniu diagnozy.® Jesli w rodzinie pacjenta wystepowaty przypadki
zachorowan na HAE - zdiagnozowane lub nie - rozmowa moze nie byc¢ tatwa. Pacjenci i ich rodziny reaguja bardzo roznie,
ale jesli w poprzednich pokoleniach reagowano na HAE ze spokojem, moze mie¢ to wptyw na zachowanie pacjenta.

Rozmowa z pacjentem o badaniach

Droga do podjecia decyzji o przebadaniu sie pod katem HAE czesto bywa dla pacjentow i ich rodzin skomplikowana

i frustrujaca. Moze sie zdarzyc, ze jesli w rodzinie nigdy wczesniej nie zdiagnozowano tej choroby, pacjent latami
funkcjonowat nieswiadomy ryzyka choroby, a wrecz doswiadczat btednych rozpoznan a nawet niepotrzebnych operaciji. @
U pacjentow z rodzin, w ktorych wystapity przypadki HAE, objawy nie zawsze sg widoczne - beda wigc chcieli ustalic, czy
choruja na HAE czy nie. Z kolei pacjenci z potwierdzonym rozpoznaniem beda szukac informaciji i zachecac cztonkow
swojej rodziny do poddania sie badaniom.

Niezaleznie od powodu rozmowy o badaniach pod katem HAE, decyzja o poddaniu badaniom siebie czy dziecka jest
trudna i kazdy z pacjentow moze reagowac inaczej. Ponizej przedstawiamy najczestsze obawy i pytania pacjentow oraz
odpowiednie sposoby ich wspierania.
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Mozliwos¢ zdiagnozowania HAE

Mozliwos¢ zdiagnozowania jakiejkolwiek choroby wywota u pacjenta wiele pytan, cho¢ nie zawsze bedzie on gotowy od
razu je wszystkie zadac.
W trakcie rozmowy o ewentualnym pozytywnym wyniku badar i emocjach towarzyszacych pacjentowi, warto spytac o
innych cztonkow rodziny, ktorzy powinni rozwazy¢ poddanie sie badaniom na HAE.
Dotkliwos¢ symptomow pojawiajgcych sie u pacjenta i doswiadczenia innych cztonkow rodziny z choroba moga wptywac
na jego gotowosc¢ do poddania sie badaniom. Czestymi powodami, ktore sprawiajg, ze pacjenci nie chca zdecydowac sie
na badania diagnostyczne pod katem HAE sa:
- catkowicie lub czesciowo zte doswiadczenia zwigzane z zyciem z HAE °
- brak zainteresowania lub wypieranie $wiadomosci, ze choroba dotkneta ich rodzine ™
- nerwy lub przerazenie, ze potwierdzona diagnoza bedzie wigzata sie z zagrozeniem ich zycia '
- strach przed igtami lub badaniami jako takimi "’
Zdarzaja sie rowniez pacjenci nastawieni bardzo pozytywnie, chcacy dowiedziec sig, czy ich najblizsi lub oni sami
dotknieci sg HAE i moga podja¢ odpowiednie dziatania, takie jak:
- odpowiednie decyzje dotyczace opieki i leczenia '
+ mozliwosc¢ odpowiedniego reagowania na kazdy mozliwy napad, ktory moze dotknac ich dziecko 2
+ rozpoznawanie wczesnych oznak i symptomow u siebie lub dzieci, by moc odpowiednio reagowac ™
- ,odczarowanie” choroby i pomoc cztonkom rodziny w zrozumieniu, co dzieje sie w trakcie napadow *?
- zdobycie wiedzy na temat HAE i zrozumienie pojawiajacych sie napadow 2
Uzyteczne rady dotyczace rozmowy
Ponizszy tekst omawia gtowne tematy, z ktorymi bedziesz juz zaznajomiony podczas rozmowy z pacjentem na temat
mozliwego rozpoznania i badan diagnostycznych. Sg to pomysty z rozmow z ekspertami, ktore moga pomoc w omawianiu
Z pacjentem badan pod katem HAE.
- Staraj sie zadawac zarowno pytania otwarte, jak i zamkniete, zeby dac¢ pacjentowi czas na zastanowienie sie i mozliwie
najswobodniejszg i najszczersza odpowiedz ™
- Zanim podejmiesz temat badan pod katem HAE, pomysl o ponizszych czynnikach, poniewaz moga one wptynac¢ na
Twojg rozmowe z pacjentem:
- historia i obecny stan pacjenta i rozmowa o badaniach™1
- historia choroby w rodzinie pacjenta ™
- wiek pacjenta i jego sytuacja rodzinna - czy ma dzieci, czy ma trudnosci z utrzymaniem pracy? %'
- jak wazne jest dla pacjenta, by inni cztonkowie rodziny poddali sie badaniom we wtasciwym czasie'®
- kliniki specjalistyczne i stowarzyszenie pacjentow dostepne w twoim rejonie '

Badania i wyniki, diagnoza HAE, dostepne mozliwosci leczenia i kolejne etapy

To, jak badania sa przeprowadzane i w jaki sposob przekazywane sie wyniki zalezy od szpitala. Zeby moc poradzi¢ sobie
z oczekiwaniami pacjenta co do badan i procesu leczenia, zapoznaj sie z pytaniami dotyczacymi badan pod katem HAE
czesto zadawanymi przez pacjentow:

- Zczym wigze sie takie badanie?

- Jak pobiera sie krew?

- Czy badanie jest bolesne? Czy po badaniu bede w stanie samodzielnie wroci¢c do domu?

- Gdzie wysytane sa probki krwi?

- Jak dtugo trzeba czekac na wyniki?

- W jaki sposob otrzymam wyniki?

- Czyjest cos, o czym powinienem wiedzie¢ lub robic, czekajgc na wyniki?

- Czego pan/i oczekuje?

- Cowykaze badanie?

- Czy badania potwierdza w 100% ze mam HAE, czy zostaje miejsce na margines btedu?

-+ Czy ktos inny z mojej rodziny powinien sie przebadac?

- Jakie sa dalsze dziatania?
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Pacjent moze mie¢ obawy co do metody badan, szczegolnie jesli boi sie igiet."

Zdarzaja sie przypadki, ze pacjenci wykazujacy symptomy HAE maja ,normalne” wyniki badania krwi na HAE.® Jesli pacjent
doswiadczat symptomow i szuka odpowiedzi i ewentualnego planu leczenia, informacja ta moze okazac sie trudna

do przyjecia. Upewnienie sie, ze wszystkie mozliwe wyniki badan omowione sa zawczasu moze pomoc przygotowac
pacjentow na rozne ewentualnosci.

Diagnozowanie HAE

Badanie laboratoryjne (immunohistochemia) okresli poziomy i funkcje dopetniacza C4 i antygenu inhibitora C1.5

We wszystkich przypadkach testy te powinny zostac przeprowadzone na 0soczu ze $wiezo pobranej krwi od pacjenta

niebedacego w trakcie leczenia, gdyz moze to mie¢ wptyw na wyniki badan.2° Testy nalezy powtorzy¢ co najmniej raz,
celem potwierdzenia diagnozy.®® Jesli C4 i antygen inhibitora C1 sg w normie pomimo podejrzenia niedoboru inhibitora
C1, badania nalezy powtorzy¢ podczas napadu HAE.5®

- Jezeli poziomy zardwno C4, jak i antygenu inhibitora C1 sg niskie, mozna zdiagnozowac HAE typu I. Okoto 85 %
pacjentow cierpi na HAE typu |, najczesciej spotykana forme tej choroby. ¢

- Jesli poziom C4 jest w normie lub niski, a poziom inhibitora C1 jest w normie, ale podejrzenie choroby jest silne,
powinno sie zbadac funkcjonowanie inhibitora C1. Jesli badania wykaza, ze aktywno$¢ inhibitora C1 jest niska, moze sie
okazac, ze trafng diagnoza bedzie HAE typu Il. Jest to druga najczesciej spotykana forma HAE, dotykajaca okoto 15 %

pacjentow.®

- Jesli poziomy i aktywnosc C4 iinhibitora C1 sg w normie, mozna wykluczy¢ HAE typu 11118 Nie wyklucza to jednak HAE
z normalnym inhibitorem C1 (zwane dawniej HAE typu lll), ani zwiazanego z lekami obrzeku angioneurotycznego, ktory
nalezatoby dogtebniej zbadac.® HAE z normalnym inhibitorem C1 jest najrzadziej spotykanag i najmniej poznana forma,
dotykajaca gtownie kobiety.® Opisano dwa podtypy tej formy, jeden zwigzany z mutacjami genu czynnika XII (FXI1), w
drugim mutacje te nie wystepujg.®?’

C1-INH, poziom osocza w
normie lub podwzszony

Typ HAE Przyczyna Inhibitor C1 % pacjentow dotknietych
HAE danego typu
HAE typ | mutacja genu C1-INH obnizony poziom osocza okoto 85%
C1-INH, niska aktywnos¢
HAE typ Il mutacja genu C1-INH obnizona aktywnosc¢ okoto 15%

HAE z normalnym
inhibitorem C1 (wczesniej
znany jako typ 1)

powod nieznany, cho¢
moze ulegac nasileniu pod
wptywem estrogenu i w
niektorych przypadkach
taczony z mutacja genu
czynnika FXI[2°

poziom i aktywnosc C1-
INH w normie

bardzo rzadki (okoto 1%
pacjentow chorych na
HAE), dotyka gtownie
kobiety

Jesli wyniki potwierdza HAE, nalezy zapewnic¢ pacjenta, ze z odpowiednig pomocg, wsparciem i wtasciwym leczeniem
HAE mozna opanowac na tyle, ze bedzie cieszyc¢ sie petnig zycia.

Choc choroba jest obecnie nieuleczalna, dostepnych jest wiele lekow przeznaczonych do leczenia HAE, ktore
zapobiegajg lub pomagaja zmniejszy¢ czestotliwosc i dotkliwos¢ napadow, umozliwiajac pacjentom iich rodzinom
radzenie sobie z objawami i prowadzenie normalnego i aktywnego zycia.




Sposoby leczenia HAE skupiaja sie na dwoch strategiach®®:
- leczenie dorazne
- leczenie zapobiegawcze

Wytyczne dotyczace leczenia HAE oraz dostepnosc terapii moga sie rozni¢, lecz nastepujace zrodta informaciji moga
okazac sie przydatne:

Wytyczne Miedzynarodowej Grupy do Spraw Dziedzicznego Obrzeku Naczynioruchowego (Hereditary Angioedema
International Working Group):

Cicardi M, Bork K, Caballero T, Craig T et al on behalf of HAWK (Hereditary Angioedema International Working Group).
Evidence-based recommendations for the therapeutic management of angioedema owing to hereditary C1 inhibitor
deficiency: consensus report of an International Working Group. Allergy 2012; 67: 147-157

Craig T, Pursuin E, Bork K, et al, WAO Guideline for the management of Hereditary Angioedema. WAO Journal 2012; 5 (12):
182-199
Jesli pacjent nie doswiadczyt jeszcze zadnych objawow HAE, wczesna diagnoza i porady, jak rozpoznawac symptomy

(oile wystapia) i co robic, kiedy pacjent czuje, ze zbliza sie napad obrzeku moga pomaoc w wypracowaniu odpowiedniej
reakcji w przypadku napadu obrzeku krtanit.

Podczas rozmow z pacjentem o diagnozie, kluczowe jest poinformowanie, ze HAE jest chorobg dziedziczng i moze
dotykac rowniez innych cztonkow rodziny?. Celem upewnienia sig, ze pacjenci maja najlepszg mozliwa opieke, powinno
sie omowic¢ mozliwosc¢ poddania badaniom cztonkow rodziny.

Pacjent bedzie potrzebowat roznego rodzaju wsparcia'?, zatem istotnym jest wskazanie mu krajowej organizacji chorych,
jak i miedzynarodowego stowarzyszenie chorych na HAE, HAE International. To rowniez jest cenne zrodto informacii dla
Twoich pacjentow.

Podsumowanie

- HAE jest rzadka choroba genetyczna', ktora bez odpowiedniej diagnozy i zoptymalizowanego prowadzenia i leczenia
moze by¢ wyniszczajgca, a nawet Smiertelna’

- Zodpowiednig pomoca, wsparciem i wtasciwym leczeniem HAE mozna opanowac na tyle, ze pacjent bedzie w stanie
cieszyc¢ sie petnia zycia

+ Badanie pod katem HAE moze pozwoli¢ na postawienie diagnozy i zachecic¢ do leczenia i radzenia sobie z HAE

+ W rozmowie na temat badan na HAE moze pojawic sie wiele skomplikowanych kwestii

- Wiele czynnikow moze wptynac na obawy pacjenta przed zbadaniem sie pod katem HAE™

- Pacjent powinien by¢ poinformowany o korzysciach ptynacych z poddania sie badaniom, celem umozliwienia mu
podjecia $wiadomej decyzji

+ Pacjent moze mie¢ wiele pytan dotyczacych badan pod katem HAE. Aby tatwiej zapewni¢ pacjentowi odpowiednie
wsparcie, zapoznaj sie z trescig serii naszych ulotek, stron internetowych i grup wsparcia

- Pacjent moze mie¢ pytania dotyczgce badan i catego procesu przed podjeciem decyzji o poddaniu sie badaniom™

- Odpowiedzi na niektore z pytart moga zaleze¢ od specyfiki twojej placowki lub potozenia geograficznego

- Decyzja o poddaniu sie badaniom moze wiagzac sie z trudnymi dla pacjenta watpliwosciami.’® Bgdz gotowy
odpowiedzie¢ na wszelkie pytania, co umozliwi pacjentowi swobodna rozmowe o badaniach

- Istniejg rozne mozliwosci leczenia, ktorym moze poddac sie pacjent®®, ale sg one zalezne od indywidualnej sytuaciji
pacjentow oraz miejsca'?

- Podczas rozmowy o planie prowadzenia choroby, powinno sie rowniez zasugerowac pacjentowi, ze korzystne bytoby
przebadanie takze innych cztonkow rodziny®

- Na kazdym etapie rozmow nalezy pamietac, ze odpowiednie zrozumienie choroby i rozne mozliwosci leczenia daja
pacjentom chorym na HAE i ich rodzinom mozliwos¢ radzenia sobie z objawami'® i prowadzenie normalnego i
aktywnego zycia.
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