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Emoglobina: proteina deputata a 
veicolare l’Ossigeno nell’organismo 



EMOGLOBINOPATIA

Alterazione ematologica, talvolta associata 

ad anemia, dovuta ad un difetto congenito di 

una o più globine, costituenti il tetramero 

dell’emoglobina



Circa il 7% della popolazione 

mondiale è portatore di

anomalie ereditarie dell’emoglobina, 

rendendole in assoluto le più comuni 

malattie monogeniche



Circa il 10% della popolazione Italiana 

è portatrice asintomatica di una 

anomalia della Emoglobina





Emoglobinopatie da difetto di 

produzione: Sindromi Talassemiche

Emoglobinopatie da difetto 

strutturale: Sindromi Falcemiche 

Ogni anno nel mondo nascono 

300.000 bambini affetti da 

Emoglobinopatie



Classificazione clinica

• Portatore sano

• Talassemia major (Trasfusione 
Dipendente)

• Talassemia intermedia

• Anemia Falciforme



Thalassemia Major

La Thalassemia Major e' una grave 
forma di anemia congenita che 
richiede per la sopravvivenza 

regolari trasfusioni di globuli rossi.

(circa 250.000 unità si sangue anno)





Thalassemia Major:  prognosi 
attuale e regime terapeutico

Quando possibile il trapianto di midollo:

buona possibilità di Guarigione definitiva 

Terapia convezionale:

Prognosi aperta: senza limiti e

con buona qualità di vita

.



Centro Specialistico

Approccio Globale
Cura del paziente thalassemico

Transfusione
Chelazione
Follow up
Presa in carico psico-sociale

Screening e consulenza ai portatori
Diagnosi Prenatale 

Formazione e Ricerca



Multidisciplinary

Team

Specialized center

Blood Bank
Cardiologist

Endocrinologist
Diabetologist
Hepatologist
Radiologist

Transplantation Team
Gynecologist

General Surgeon
Oculist 

Nephrologist
Psychologist



Borgna-Pignatti C, et al. Haematologica. 2004;89:1187-93.
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Cortesia MD Cappellini



Falcemia

La Falcemia é una anomalia qualitativa congenita 

dell'emoglobina a causa della quale i  globuli rossi 

possono prendere la forma di una falce ed accumularsi 

fino a produrre blocchi della circolazione che causano 

crisi dolorose ed altre possibili conseguenze gravi sia 

sulla qualità che sull'attesa di vita. 

Queste crisi possono essere scatenate da condizioni di 

bassa tensione di ossigeno o forti stress e sono 

Tempo Dipendenti





Regions TDT
NTD

T
SCD Total

Abruzzo 8 12 12 32

Basilicata 72 0 3 75

Calabria 317 60 83 460

Campania 310 229 89 628

Emilia-Romagna 329 47 230 606

Friuli-Venezia-Giulia 9 3 50 62

Lazio 273 68 148 489

Liguria 164 130 105 399

Lombardia 381 293 395 1069

Marche 12 1 21 34

Molise 17 21 11 49

Piemonte 335 214 273 822

Puglia 488 64 14 566

Sardegna 827 372 15 1214

Sicilia 1340 381 430 2151

Toscana 94 17 125 236

Trentino Alto Adige 4 1 9 14

Umbria 21 14 32 67

Valle d'Aosta 3 0 3 6

Veneto 137 34 315 486

Total 5141 1961 2280 9465

Distribuzione Regionale dei pazienti con Emoglobinopatie



THALASSEMIA SICKLE CELL DISEASE



Pazienti stimati con FALCEMIA in Italia 

nel 2018 (dati proiettati sulla popolazione 

nazionale)

SITE 2021 – GREATalyS (CSEG101AIT01)

L’IMPATTO EPIDEMIOLOGICO DELL’ANEMIA FALCIFORME IN ITALIA: EVIDENZE DALLO STUDIO GREATALYS (GENERATING REAL WORLD EVIDENCE ACROSS ITALY IN SCD)

L. De Franceschi1, G.L. Forni2, C. Castiglioni3, C. Condorelli3, D. Valsecchi3, E. Premoli3, V. Perrone4, L. Degli Esposti4, C. Fiocchi3 in rappresentanza del gruppo dello studio GREATalyS

1Department of Medicine, University of Verona, Italy, 2Centro della Microcitemia e Anemie Congenite, Ospedale Galliera, Genoa, Italy, 3Novartis Farma S.p.A., Origgio, Italy, 4CliCon Srl, Health, Economics &

Outcomes Research, Bologna, Italy.



Thalassemia Centre
University of Torino
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Distribuzione dei centri per la cura delle TALASSEMIE 
e delle ANEMIE FALCIFORMI

Survey SITE
https://centri.site-italia.org

- 131 hanno risposto al censimento

- 46 non compaiono come centri afferenti alla rete delle 

malattie rare – circa 1500 pazienti seguiti in questi centri

https://centri.site-italia.org/


Stato Numero di Centri ERN

Italia 23

Francia 12

Paesi Bassi 6

Belgio 5

Germania 4

Portogallo 3

Bulgaria 2

Cipro 1

Irlanda 1

Lituania 1

Polonia 1

Spagna 1

Svezia 1

Repubblica Ceca 1

Totale 62

https://eurobloodnet.eu/members/representative/
Ultimo accesso 01/07/2021

23/62 (37%) centri ERN sono Italiani

https://eurobloodnet.eu/members/representative/


Regione Città N. Centri ERN

Campania Napoli 3

Lazio Roma 2

Liguria Genova 2

Lombardia Bergamo 1

Lombardia Milano 2

Lombardia Monza 1

Lombardia Pavia 1

Piemonte Torino 1

Puglia Bari 1

Emilia Romagna Modena 1

Emilia Romagna Ferrara 1

Sicilia Palermo 1

Toscana Firenze 1

Toscana Pisa 1

Toscana Siena 1

Veneto Padova 1

Veneto Verona 1

Veneto Vicenza 1

Totale 23

Distribuzione dei centri ERN EuroBloodNet in Italia

Il 70% (16/23)  dei centri ERN Italiani sono 
specializzati nel trattamento delle 

emoglobinopatie



Prospettive alla luce dei nuovi 

approcci terapeutici

Riduzione o eliminazione della 

necessità trasfusionale

Il paziente talassemico 

adulto/anziano tale rimarrà 

anche se potrà accedere a 

queste terapie



Nuovi approcci trapeutici

Stimolatori della Eritropiesi (1 Farmaco approvato EMA)

Terapia Genica                       (1 Farmaco approvato EMA)

Chi le  prescriverà?



A consensus document originally developed by an 
expert panel of the Italian Society of Thalassemias
and Hemoglobinopathies (SITE), reviewed and 
adopted by the European Hematology Association 
(EHA) through the EHA Scientific Working Group on 
Red Cells and Iron



Borgna-Pignatti C, et al. Haematologica. 2004;89:1187-93.
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Am J Hematol. 2009 May;84(5):317-8.
The influence of treatment in specialized centers on 

survival of patients with thalassemia major
Forni GL, Puntoni M, Boeri E, Terenzani L, Balocco 

M.

In center

Out center

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Forni%20GL%22%5BAuthor%5D
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Puntoni%20M%22%5BAuthor%5D
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Boeri%20E%22%5BAuthor%5D
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Terenzani%20L%22%5BAuthor%5D
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Balocco%20M%22%5BAuthor%5D

