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«Le anemie con eritroblastosi nella prima infanzia. 
Considerazione intorno ad oltre 100 casi studiati presso 
l’Istituto provinciale per l’infanzia di Ferrara»

Ortolani M, Atti del XVII Congresso italiano di pediatria, Napoli 20-25 maggio 1940
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DISTRIBUZIONE DEI PAZIENTI CON 
TALASSEMIA ED EMOGLOBINOPATIE 

DELLA RETE HUB & SPOKE 
DELL’EMILIA ROMAGNA 

Dati a maggio 2022   Fonte: Documento di pianificazione quadriennale 2022-2025  Rete Talassemia ed Emoglobinopatie ER      



MEDIANA RANGE M F

TALASSEMIA MAJOR TRASFUSIONE DIPENDENTE 

pazienti che trasfondono al DHTE 181 59 3-66 88 93
pazienti che trasfondono in altro Centro 120 49 10-68 42 78

TALASSEMIA INTERMEDIA TRASFUSIONE DIPENDENTE 

pazienti che trasfondono al DHTE 19 57 29-81 9 10
pazienti che trasfondono in altro Centro 27 52 2-75 10 17

TALASSEMIA INTERMEDIA NON TRASFUSIONE DIPENDENTE 49 29 1-78 21 28

MALATTIA DA EMOGLOBINA H 13 53 8-70 4 9

DREPANOCITOSI 50 29 2-63 19 26

ANEMIE RARE 8 43 17-61 3 5

ALTRO 37 47 0-85 13 24

TOTALE 504

ETA' (aa) GENERE
NUMERO DIAGNOSI 

Dati aggiornati al 31/12/24

CASISTITA DHTE 2024



347 TDT seguiti presso il DHTE per il regolare follow-up di cui 200 trasfusi regolarmente al DHTE

Day Hospital della Talassemia e delle Emoglobinopatie
Dipartimento di Medicina Specialistica

Azienda Ospedaliero – Universitaria Sant’Anna – Cona (FE) Dati aggiornati al 31 -12 - 2024





THALASSEMIA MAJOR

Energy expenditure for erythropoiesis

THALASSEMIA INTERMEDIA

Severity of thalassemia phenotypes
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mod. from Ginzburg Y, Blood, 2011; 

Piga A, Hematology Am Soc Hematol Educ Program. 2017 Dec 8;2017(1) 272-277



OPZIONI TERAPEUTICHE APPROVATE DISPONIBILI PER LA 
TALASSEMIA

CHELAZIONE+TRASFUSIONI

ANEMIA FERRO



Rund D, NEJM, 2005



Forni GL et al, AMJHem 2023
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Forni GL et al, AMJHem 2023



Forni GL et al, AMJHem 2023



Tumors in patients with hemoglobinopathies

Origa R, Cancer, 2023



RICOVERI PAZIENTI DHTE 2024

Dati aggiornati al 31 -12 - 2024

Day Hospital della Talassemia e delle 
Emoglobinopatie

Dipartimento di Medicina Specialistica
Azienda Ospedaliero – Universitaria 

Sant’Anna – Cona (FE)



MULTIDISCIPLINARY TEAM FOR THALASSEMIA
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Terapia trasfusionale ottimale



• Quantità adeguata

• Alta qualità
• Selezione donatori
• Lavorazione
• Compatibilità
• Data di donazione

Terapia trasfusionale ottimale



Quali sono i valori di Hb pre-trasfusionale ottimali?



Adapted from Arlet JB, IJMS, 2021

NORMAL THALASSEMIA



Adapted from Arlet JB, IJMS, 2021

NORMAL THALASSEMIA

X



Cazzola M, 1997

PRE-TRANSFUSION HEMOGLOBIN OF 9.5 g/dL LOWERS ERYTHROID ACTIVITY 

IN THALASSEMIA MAJOR 





➢ 5 Centri WEBTHAL
➢ 772 pazienti TDT
➢ No luspatercept
➢ 10 anni di osservazione
➢ 01/01/2010→31/12/2019



Anemia falciforme
(drepanocitosi, sickle cell disease)



DREPANOCITOSI



Età, anni 0 5 10 15

Davis SC, Balliere’s Clinical Hematology, 1992

Quadri clinici dell’anemia falciforme ed età

Priapismo

Ostruzione vie aeree superiori

Ictus

Emorragia subaracnoidea

Retinopatia

Calcoli biliari

Necrosi avascolare

Ipostenuria

Crescita e sviluppo ritardati



TRANSFUSIONE
Semplice

ERITROCITOAFERESI
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TERAPIA TRASFUSIONALE:

Scambio (eritrocitoaferesi) automatico
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ERITROPOIESI
INEFFICACE

LUSPATERCEPT

OPZIONI TERAPEUTICHE APPROVATE DISPONIBILI PER LA 
TALASSEMIA

CHELAZIONE+ +TRASFUSIONI

ANEMIA FERRO



Cytoplasm

Nucleus

Erythroid maturation

Complex

Smad2/3

ActRIIB

TGF-β
superfamily 
ligand

P

ComplexSmad2/3
P

Complex

P

Excess signaling from TGF-beta ligands 
in ineffective erythropoiesis

Attie KM, Am J Hematol, 2014
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Attie K, Am J Hematol, 2014
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Attie KM, Am J Hematol, 2014

Luspatercept traps ligands, decreases signaling 
and improves maturation
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RBC
METABOLISM

• MITAPIVAT
• ETAVOPIVAT

THERAPEUTIC OPTION FOR THALASSEMIA

clinical 
trials



IRON
METABOLISM

• FPN inhibition
• TMPRSS6 inhibition

THERAPEUTIC OPTION FOR THALASSEMIA

clinical 
trials



Vinchi F, Am J Hematol. 2024

Combined therapies with luspatercept and iron restriction or EPO sensitizing strategies provide 
the best improvement of β-thalassemia pathophysiology through additive effects



Adattato da:  Tesio N, Hematol Oncol Clin N Am 2023;  Frangoul H, NEJM 2021; Kerwash E, Curr Iss Mol Biol 2024

DREPANOCITOSI

Alterata struttura Hb
 TALASSEMIA

Difetto di sintesi Hb

RAZIONALE DELLA TERAPIA GENICA NELLE EMOGLOBINOPATIE 



FUTURO




	Diapositiva 1
	Diapositiva 2: DISCLOSURES
	Diapositiva 3
	Diapositiva 4
	Diapositiva 5
	Diapositiva 6
	Diapositiva 7
	Diapositiva 8
	Diapositiva 9
	Diapositiva 10: Distribuzione dei pazienti con Talassemia ed Emoglobinopatie della Rete Hub & spoke dell’Emilia Romagna 
	Diapositiva 11
	Diapositiva 12
	Diapositiva 13
	Diapositiva 14
	Diapositiva 15
	Diapositiva 16
	Diapositiva 17
	Diapositiva 18
	Diapositiva 19
	Diapositiva 20
	Diapositiva 21: Tumors in patients with hemoglobinopathies
	Diapositiva 22
	Diapositiva 23: MULTIDISCIPLINARY TEAM FOR THALASSEMIA 
	Diapositiva 24
	Diapositiva 25
	Diapositiva 26
	Diapositiva 27
	Diapositiva 28
	Diapositiva 29
	Diapositiva 30
	Diapositiva 31
	Diapositiva 32
	Diapositiva 33: Anemia falciforme  (drepanocitosi, sickle cell disease)
	Diapositiva 34: DREPANOCITOSI
	Diapositiva 35: Quadri clinici dell’anemia falciforme ed età
	Diapositiva 36
	Diapositiva 37
	Diapositiva 38
	Diapositiva 39
	Diapositiva 40
	Diapositiva 41
	Diapositiva 42
	Diapositiva 43
	Diapositiva 44
	Diapositiva 45
	Diapositiva 46

