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Anemia falciforme 

nell’antico Ghana

Chwechweechwe (tribù Ga)

Ahotutuo (tribù Twi)

Nuidudui (tribù Ewe)

Nwiiwii (tribù Fante)

Arch Intern Med 1974; 133: 611-619





Sindrome toracica acuta

• Infiltrato polmonare

• Dolore toracico

• Febbre

• Tachipnea o

wheezing o

tosse

• Ipossia



Infarti cerebrali
 Emiparesi, emiplegia, 

monoparesi

 Crisi convulsive

 Disartria, afasia

 Disturbi visivi

 Coma

Incidenza:  7%

Mortalità: 20%

Disabilità motorie: 70%

Ricorrenza: 70% 

(a 3 anni)



Adams RJ, McKie VC, Carl EM, et al.

Long-term stroke risk in children with sickle cell

disease screened with transcranial Doppler.

Ann Neurol 1977; 42:699–704

Radiology 2001; 219:359-365



Infezioni



Studio PROPS I

Profilassi con penicillina

sepsi da pneumococco

84%

NEJM 1986; 314; 1593-1599



Studio PROPS II

Profilassi dopo i 5 anni

nessun vantaggio

J. Pediatr 1995; 127:685-690



Sospendere la profilassi 
dopo i 5 anni ?





 quadro medio-grave
 danno cronico organo
 decesso

anni10 20 30 40 50 60 70



Crisi dolorose 











4. SCREENING NEONATALE

Dal 2010 al 2012 a Ferrara sono stati testati 1992 neonati e identificati 24 

portatori di emoglobina anomala (1,2%). Lo screening era universale, 

eseguito su Guthrie mediante HPLC. L’esperienza è stata sospesa per 

mancanza di finanziamenti (47).

Nel 2013 a Novara è stato avviato un progetto di screening neonatale 

mirato ai neonati con un genitore proveniente da aree a rischio di 

emoglobinopatia. Sono stati reclutati 337 neonati su 2447 nati e identificati 

20 (6%) di portatori (AS) (31). 



FRIULI – VENEZIA GIULIA

I dati, non ancora pubblicati riportano 6018 

neonati testati dal 2010 al 2015, una 

percentuale di AS tra 1,74 e 4,7% a seconda 

delle Province 
(Zanolli F comunicazione personale).



Interventi chirurgici 

e 

anemia falciforme





• Il primo studio prospettico includente un gruppo controllo che 

non aveva ricevuto trasfusioni preoperatorie (Transfusion

Alternatives Preoperatively in Sickle Cell Disease: TAPS) è stato 

pubblicato nel 2013 (22), ma è stato interrotto precocemente per 

eccesso di effetti collaterali nel gruppo non trasfuso. 

• Lo studio, che ha coinvolto 22 centri in Canada, Gran Bretagna, 

Irlanda e Paesi Bassi, ha arruolato prevalentemente bambini e 

giovani adulti con Hb SS sottoposti ad interventi chirurgici a 

medio rischio, ha mostrato già in un’analisi ad interim nel 

gruppo controllo, non trattato con trasfusioni preoperatorie, un 

numero di complicanze significativamente maggiore (39% 

contro 15%) ed effetti avversi significativamente più gravi (in 

particolare sindromi toraciche). 

• Sono stati perciò valutati solo 70 dei 343 pazienti arruolati.

• I ricercatori che hanno partecipato allo studio TAPS concludono 

che i pazienti con Hb <9 g/dl che devono essere sottoposti ad 

interventi chirurgici a basso e medio rischio devono ricevere 

una trasfusione 



Di fatto alcuni problemi importanti non sono stati affrontati dallo 

studio TAPS:

• Resta poco chiaro come gestire i pazienti con Hb ≥9 g/dl 

• Non è stata analizzata l'opzione di eseguire una serie di 

trasfusioni per 4-6 settimane prima dell'intervento, un 

approccio che potrebbe raggiungere gli stessi obiettivi della 

exchange transfusion senza le difficoltà tecniche di 

quest'ultima

• Non è stato affrontata la gestione dei pazienti SC. I dati del 

Cooperative Study of Sickle Cell Disease indicano una 

percentuale di complicazioni simili per i sottotipi BbSS ed 

HbSC, che è del 35% (contro 0%) nei pazienti HbSC. Inoltre i 

pazienti HbSC hanno spesso valori di Hb più elevati, nella 

maggior parte dei casi >9 g/dl

• Non è valutabile la gestione dei pazienti sottoposti ad interventi 

chirurgici a basso rischio (solo 13 casi arruolati, il che rende 

impossibile l'analisi dei sottogruppi)  





Anemia sintomatica con segni clinici 

di scompenso (tachicardia, tachipnea, 

dispnea, affaticamento) o valore 

assoluto Hb ≤ 5 g/dl; è pure da 

considerare se calo di Hb ≥ 2 g/dl

rispetto al valore abituale per il paziente



Come norma generale, l’Hb post-

trasfusionale in acuto non deve

superare i 10 g/dl (Ht: 30%) (1); vanno

trasfusi complessivamente 5-8 ml/kg di

GRC (non più di 10 ml/kg);

meglio suddividere la dose complessiva in

due aliquote da trasfondere a distanza di

12-24 ore (in 2-3 ore ciascuna) per

minimizzare alterazioni di viscosità







Priapismo



Una indagine con questionario su pazienti di 

età inferiore a 20 anni (media 10 anni) ha 

identificato un’incidenza del 27,5%, che sale al 

47% nel gruppo di età compresa tra 13 e 20 

anni, con una probabilità attuariale di avere 

almeno un episodio di priapismo dell'89%; il 

numero medio di episodi per paziente era 15,7 

(ma il 52% ha presentato un singolo episodio), 

con una durata media di 125 minuti. 

Ciononostante solo il 7% dei maschi che 

non hanno sofferto in precedenza di 

priapismo sa che questa può essere una 

complicanza della SCD



Come norma generale, l’Hb post-

trasfusionale in acuto non deve superare

i 10 g/dl (Ht: 30%) (1); vanno trasfusi

complessivamente 5-8 ml/kg di GRC (non

più di 10 ml/kg); meglio suddividere la

dose complessiva in due aliquote da

trasfondere a distanza di 12-24 ore (in 2-3

ore ciascuna) per minimizzare alterazioni di

viscosità





Sickle Cell Trait



20. TERAPIA CON 

IDROSSIUREA



Di recente sono stati pubblicati i risultati 

dello studio multicentrico fase III Twitch che 

dimostrano l’efficacia della terapia con l’HU 

nella prevenzione primaria dello stroke in 

una coorte di pazienti pediatrici (4-16 aa) 

con TCD anomalo (>200 cm/sec), in 

assenza di importante vasculopatia

cerebrale e in trattamento trasfusionale da 

almeno 1 anno (Ware R. E, et al Lancet 

2016). 









Nei pazienti con SCD trattati con HU il 

rischio leucemogeno non è dimostrato. 

In uno studio condotto su un campione di più 

di 1000 pazienti con SCD in trattamento con 

HU non vi sono state evidenze che l’uso 

dell’HU aumenti il rischio di sviluppare una 

leucemia mieloide acuta, viceversa il 

trattamento con HU non solo migliora la 

qualità di vita ma è in grado di ridurre le crisi 

dolorose e probabilmente migliora la 

sopravvivenza a lungo termine (Castro O et 

al  BJH 2014)



26. Transizione del 

paziente dalla Pediatria 

alla Medicina dell’adulto

Il processo di transizione deve

esseregraduale, intenzionale e pianificato e

deve essere tenuto ben ditinto dal

“trasferimento” che indica un evento puntuale

(Swaran P Singh BMJ 2016; 353: i2225,

Maggio 2016. Supporting young people in

their transition to adults service: summary of

NICE guidance)



Passaporto della 
Salute

Nome:……………………........

Cognome:………………........ Incolla la tua foto 
qui!!

Ho partecipato ai seguenti corsi “Transitional”:
•……………………………………………………………………………..
•……………………………………………………………………………..
•……………………………………………………………………………..









Bambini che si reincarnano 

(Nigeria)

Bambini destinati a morire e a 
nascere ripetutamente

Rinati nella stessa famiglia 

nella stessa generazione 

o in generazioni successive

Poi morti e rinati di nuovo nella 
stessa famiglia



Bambini reincarnati

• Normali alla nascita

• Precoce ritardo di crescita

• Febbri ricorrenti

• Convulsioni

• Dolori ossei 

• Addome protruso

• Occhi gialli

Lancet 1983; ii, 503-505



"Sickle-cell anaemia: an 

explanation for the ancient 

myth of reincarnation in 

Nigeria"

Onwubalili JK.

Lancet, 1983, ii, 503-505



Proposta protocollo di studio 

• Centri Italiani che seguono bambini ed adulti con 
emoglobinopatie per estrapolare da questi i 
soggetti immigrati; 

• contattare anche i Centri che effettuano lo 
screening delle emoglobinopatie sulla 
popolazione generale.

• Centri Pediatrici non AIEOP per valutare 
l’impatto della malattia al di fuori delle reti 
ematologiche


