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1.1 Definizione

La trombocitemia essenziale & una

malattia del midollo osseo, il tes-

suto che si trova all'interno di tutte

le ossa e soprattutto al centro del-

le ossa piatte, responsabile della

produzione delle cellule del sangue

(globuli rossi, globuli bianchi e pia-

strine). Nelle persone che ne sono

colpite, si verifica un aumento delle

piastrine: queste cellule permettono

la coagulazione del sangue e sono

necessarie per arrestare i sanguina-

mentiin caso di traumi o ferite, main

NUMEero eccessivo possono causare

la formazione di trombi (cioé coaguli) nei vasi sanguigni, con con-
seguente rischio di ostruzioni.

Le piastrine vengono dette anche trombociti, da cui il nome trom-
bocitemia, mentre il termine “essenziale” significa che si tratta di un
problema primitivo, non ancora noto, di produzione, ossia non do-
vuto a una reazione secondaria ad altre cause (es. malattie infiam-
matorie, infezioni o severa carenza di ferro; in questi casi si parla
di trombocitemia secondaria o reattiva). Insieme alla mielofibrosi
primaria e alla policitemia vera, la trombocitemia essenziale rientra
nel gruppo delle neoplasie mieloproliferative (dal greco mielos, mi-
dollo) croniche.

1.2 Diffusione

La trombocitemia essenziale & una malattia rara, che colpisce ogni
anno circa 1,5-2,5 persone ogni 100.000 ed & piu frequente nelle
donne, con un rapporto di circa 2:1. L’eta media alla diagnosi & di
60 anni, ma pud presentarsi anche in persone giovani, tanto che
circa il 20% dei pazienti ha meno di 41 anni. La malattia pud quindi
colpire anche donne in eta fertile, per le quali la gravidanza & un
percorso possibile, ma che richiede attenzione e monitoraggio: va
programmata e seguita attentamente dall’ematologo di riferimen-
to, oltre che dal ginecologo, per il rischio di complicanze.



1.3 Evoluzione

La trombocitemia essenziale & una malattia cronica, dalla quale,
quindi, non & possibile guarire. Il suo decorso, perd, € generalmen-
te favorevole: la sopravvivenza nei 20 anni successivi alla diagnosi
€ sovrapponibile a quella della popolazione generale della stessa
eta, mentre diminuisce dopo questo periodo. In alcuni casi la ma-
lattia pud progredire in mielofibrosi secondaria (circa il 10% dei
casi dopo i 15-20 anni dalla diagnosi), mentre molto raramente
pud evolvere in leucemia acuta (in media il 3% dei casi nei 15 anni
dopo la diagnosi) o in mielodisplasia, una patologia caratterizzata
da vari gradi di riduzione e/o di alterazione della produzione di
cellule del sangue.

1.4 | marcatori genetici
Le cause della trombocitemia essenziale non sono ancora note.

In circa I'8BO-90% dei casi la malattia & associata a tre specifiche
alterazioni del DNA.

° In 5-6 casi su 10 e presente un’alterazione del gene JAK2, che
codifica (ossia porta le informazioni) per la proteina omonima,
importante per il controllo della produzione delle cellule del
sangue. Una particolare alterazione del gene JAK?2, indicata con
la sigla V617F, risulta infatti associata a una loro proliferazione
incontrollata.

« Circa 2-3 pazienti su 10, invece, presentano una mutazione del
gene CALR, che porta le informazioni per la sintesi della pro-
teina calreticolina, di cui perd ancora non si conosce il ruolo
preciso nello sviluppo della malattia.

* Infine, molto meno comune (circa 3 casi su 100) & la mutazione
del gene MPL, responsabile della produzione di un’altra protei-
na, il recettore della trombopoietina, importante nella regola-
zione della crescita dei megacariociti e, di conseguenza, della
produzione di piastrine.

JAK2 CALR MPL



Tutte e tre queste alterazioni si possono verificare nel corso del-
la vita di una persona e, in rari casi, possono essere ereditarie.
La loro presenza permette di escludere le forme secondarie di
trombocitemia e di comprendere meglio il rischio di trombosi e di
progressione della patologia. Non sono pero sufficienti per la dia-
gnosi, perché si ritrovano anche nelle altre neoplasie mieloprolife-
rative (tutte nella mielofibrosi primaria; solo quella di JAK2 nella
policitemia vera). Inoltre, non bisogna dimenticare che il 10-20%
dei pazienti non presenta nessuna di queste alterazioni (da cui la
definizione di pazienti “triplo negativi”).




Alla base della trombocitemia essenziale vi e l'alterazione di
alcune cellule staminali del sangue (dette ematopoietiche):
cellule immature che danno origine ai globuli rossi, ai globuli
bianchi e alle piastrine. Queste ultime, in particolare, derivano
da cellule immature molto grandi, chiamate megacariociti: una
volta raggiunto un certo livello di maturazione, ogni megaca-
riocita si frammenta in una miriade di piastrine, che lasciano
il midollo osseo per entrare nel sangue circolante. Nella trom-
bocitemia essenziale si verifica un aumento dei megacariociti
e, di conseguenza, delle piastrine. Raramente, anche il numero
di globuli rossi (eritrociti) e di globuli bianchi (leucociti) puo
aumentare, in particolare nel corso della malattia.



E una malattia del midollo osseo che comporta un’eccessiva pro-
duzione di piastrine, che possono causare la formazione di coaguli
nei vasi sanguigni, con conseguente rischio di trombosi. Inoltre, in
caso di un aumento importante del numero, possono accrescere il
rischio di emorragie.

E una malattia rara che colpisce piu le donne degli uomini. L'eta
media alla diagnosi & di 60 anni, ma il 20% dei pazienti ha meno di
41 anni. La malattia, quindi, pud colpire anche donne in eta fertile e
richiede particolare attenzione in caso di gravidanza.

E una malattia cronica a decorso generalmente favorevole e con
una sopravvivenza sovrapponibile a quella della popolazione gene-
rale nei 20 anni successivi alla diagnosi. Nel tempo, una percentuale
di casi evolve in altre patologie piu gravi: la mielofibrosi secondaria
(circa il 10%), la leucemia acuta (circa il 3%) e, molto raramente, la
mielodisplasia.

Le cause della trombocitemia essenziale non sono note. In circa
I’'80-90% dei pazienti la malattia € associata a tre specifiche altera-
zioni del DNA: del gene JAK2 (50-60% dei casi), CALR (20-30%)
e MPL (3%).



2.1 Sintomi
Circa la meta delle volte la trombocitemia essenziale viene sco-
perta per caso, senza che si sia manifestato alcun sintomo, attra-
verso le analisi del sangue eseguite per altri motivi. Negli altri casi
sono i sintomi iniziali a far emergere il sospetto: disturbi legati alla
circolazione dei piccoli vasi sanguigni (microcircolo), non gravi
e transitori, come formicolii, prurito e cambiamenti nella sensibi-
lita di piedi e mani, fischi e ronzii nelle orecchie, lampi e visione
offuscata, vertigini e mal di testa. Un sintomo non frequente ma
peculiare ¢ il senso di bruciore ai palmi delle mani e alle piante dei
piedi, accompagnato da arrossamento e calore della pelle (eri-
tromelalgia). Questi problemi si devono alla formazione di piccoli
aggregati di piastrine che si “sciolgono” in breve tempo. In alcuni
casi possono verificarsi emorragie - perdite di sangue dal naso,
dalle gengive o nel tratto gastrointestinale - specie in pazienti con
un numero di piastrine molto alto. In caso di aumento importante
del numero, infatti, le piastrine possono diventare disfunzionali e
predisporre a un maggior rischio emorragico.

Alcuni dei sintomi e delle complicanze sono comuni anche alle
altre neoplasie mieloproliferative.

prurito, formicolio, cambia-
menti nella sensibilita. Si verificano soprattutto
in mani e piedi.
(eritro-
melalgia), accompagnata da arrossamento della
pelle e calore.

offuscamento, lampi o scin-
tille, brevi episodi di cecita in uno o in entrambi
gli occhi, o limitati a una parte del campo visivo.



pari o
superiore al 10% del peso iniziale.
accentuato dal contatto
con l'acqua.

perdita di sangue dal naso (epistassi), dalle gengive o
nel tratto gastrointestinale, con presenza di sangue scuro o Vivo
nelle feci. Nelle donne in eta fertile, inoltre, possono verificarsi
perdite mestruali molto abbondanti e prolungate (menorragie) e
sanguinamenti uterini tra due cicli mestruali (metrorragie).

2.2 Esami diagnostici

Analisi del sangue (emocromo): ¢ 'esame “spia” che pud far so-
spettare la presenza della malattia quando le piastrine superano
il valore soglia di 450 x 1079/L. Una sola conta piastrinica elevata,
perd, non basta: deve essere confermata nel tempo con un se-
condo esame del sangue a distanza di almeno un mese per poter
escludere un aumento temporaneo di questo valore dovuto ad
altri fattori. Sebbene indispensabile, 'emocromo non e sufficiente
per fare una diagnosi di trombocitemia né per escludere del tutto
le forme secondarie. Altri esami sono importanti, come quelli che
misurano il livello di ferro nel sangue e i parametri di inflamma-
zione, ma per avere la certezza della diagnosi, una volta escluse
cause secondarie, bisogna procedere in ogni caso con la biopsia
del midollo osseo.

Visita medica: resta fondamentale per raccogliere 'anamnesi, cioé
la storia familiare e clinica, i possibili sintomi, episodi trombotici
pregressi, la presenza di comorbidita e di fattori che aumentano
il rischio cardiovascolare, e per rilevare I'eventuale ingrossamento
della milza o del fegato tramite la palpazione dellladdome.
Analisi molecolari: un esame fondamentale per la diagnosi ¢ la
ricerca delle alterazioni molecolari nei geni JAK2 (V617F), CALR
e MPL, che si esegue tramite un normale prelievo di sangue, ma



che rappresenta un test specialistico e pud quindi essere eseguito
solo su prescrizione dellematologo. La presenza di una di queste
alterazioni, insieme ai valori del’emocromo, suggerisce fortemente
la presenza di una malattia mieloproliferativa.

Biopsia osteomidollare (BOM): & I'unico esame che pud permet-
tere di diagnosticare in modo certo e definitivo la trombocitemia
essenziale e di distinguerla dalle altre malattie mieloproliferative,
che hanno percorsi terapeutici distinti. Si tratta di una procedura
invasiva ma in genere ben tollerata, che non richiede il ricovero.
Attraverso uno speciale ago, si preleva dall’ala del bacino (preci-
samente dalla cresta iliaca superiore posteriore) un frustolo (fram-
mento cilindrico) di midollo osseo. Il campione prelevato viene poi
analizzato al microscopio ottico per ricercare le alterazioni delle
cellule midollari, in particolare la proliferazione dei megacariociti
maturi, che in caso di trombocitemia essenziale risultano aumen-
tati in numero e dimensione.

Aspirato midollare: &€ un esame ulteriore che viene eseguito nel
corso della stessa biopsia osteomidollare e consiste nel prelievo
di una piccola quantita di sangue dal midollo, sempre in anestesia
locale. Il punto del prelievo pud esse-
re sempre l'ala del bacino oppure lo
sterno (la parte anteriore del torace).
Questa indagine da informazioni utili,
ma da sola non permette di fare la
diagnosi di trombocitemia essenzia-
le, per la quale & comungue necessa-
ria la biopsia osteomidollare.




La complicanza prevalente é rappresentata dalla forma-
zione di trombi che possono ostruire arterie e vene. Nei
pazienti con trombocitemia essenziale, le trombosi arte-
riose sono piu frequenti di quelle venose.

Purtroppo, sono anche piu pericolose, perché possono
impedire l'arrivo dell’ossigeno alle cellule e causare infar-
to cardiaco, angina, ictus cerebrale, ischemia cerebrale
transitoria, arteriopatie periferiche (di braccia o gambe).
Le trombosi venose hanno invece l'effetto di rallentare |l
ritorno del sangue al cuore e si verificano prevalentemen-
te nelle gambe. Rappresentano una complicanza parti-
colarmente grave quando colpiscono le vene addominali
(per esempio la vena porta del fegato, le vene intestinali
e la vena della milza), la vena centrale della retina, le vene
cerebrali (seni venosi) e le vene polmonari (tromboem-
bolia polmonare).

E importante notare che nei pazienti con trombocitemia
essenziale il rischio di trombosi & indipendente dal nu-
mero di piastrine. Aumenta, invece, in presenza di alcuni
fattori di rischio, come un’eta superiore a 60 anni, un pre-
cedente evento trombotico, la mutazione del gene JAK2
(V6B17F), storia familiare di trombosi e fattori di rischio
cardiovascolare (diabete e ipertensione trattati con far-



Maci, sovrappeso e obesita, ipercolesterolemia, seden-
tarieta, abitudine al fumo), che amplificano il rischio di
trombosi di molte volte nelle persone affette da trom-
bocitemia essenziale. In base a questi fattori, ciascun pa-
ziente viene classificato in quattro categorie di rischio
di trombosi, secondo una scala internazionale chiama-
ta IPSET-thrombosis (International Prognostic Score for
Thrombosis in Essential Thrombocythemia).

La categoria di rischio, insieme all’'eventuale presenza di
fattori di rischio cardiovascolare, viene utilizzata per sta-
bilire la strategia terapeutica piu appropriata.



In circa la meta dei casi i pazienti non hanno alcun sintomo al mo-
mento della diagnosi. | sintomi pit comuni sono disturbi legati alla
circolazione dei piccoli vasi sanguigni, non gravi e transitori, come:
prurito, formicolio, cambiamenti nella sensibilita, sensazione di
bruciore e arrossamento di mani e piedi; mal di testa e vertigini;
disturbi della vista (offuscamento, lampi, ecc.); disturbi dell’'udito
(fischi, ronzii, ecc.). Altri sintomi generali, meno comuni, sono: do-
lore alle ossa e alle articolazioni, sudorazione notturna, perdita di
peso, prurito in qualsiasi parte del corpo, accentuato dal contatto
con l'acqua.

Le analisi del sangue con emocromo completo, che include anche
la conta delle piastrine, & 'esame chiave per sospettare la trom-
bocitemia. Il sospetto deve essere poi confermato con altri esami,
tra cui le analisi molecolari per la ricerca delle alterazioni dei geni
JAK2, CALR e MPL. Per porre la diagnosi certa, pero, € necessaria
la biopsia del midollo osseo.



3.1 Percorso terapeutico

Il percorso terapeutico & personalizzato perché dipende stretta-
mente dal rischio che ogni singolo paziente ha di andare incontro
a trombosi o emorragie. Non sempre, quindi, &€ necessario comin-
ciare una terapia, ma in ogni caso & estremamente importante
eseguire controlli periodici (ogni 3-6 mesi) e non sottovalutare la
trombocitemia.

Le linee guida indicano diverse strategie terapeutiche sulla base
delle quattro categorie di rischio di trombosi. Per chi ricade nella
prima categoria (a rischio molto basso) pud essere consigliata la
sola osservazione. Per tutti gli altri, il percorso terapeutico pre-
vede una terapia antiaggregante. Per i pazienti ad alto rischio,
infine, € indicata anche una terapia citoriduttiva, che ha l'obiettivo
di ridurre il numero di piastrine ed eventualmente di altre cellule
del sangue in eccesso. Queste sono delle indicazioni generali che
il medico ematologo adattera ad ogni paziente, con particolare
attenzione alle donne in eta fertile.

3.2 Terapie

Terapia antiaggregante: diminuisce la capacita delle piastrine di
aggregarsi, riducendo il rischio di eventi trombotici che sono alla
base di infarti ed ictus e di altri gravi episodi cardiovascolari.
Terapia citoriduttiva: si basa

sullimpiego di farmaci capaci di

rallentare la produzione di cellule I I I I I I I I

del sangue nel midollo osseo.

E importante sapere che questi

farmaci possono comportare delle

tossicita per le altre cellule del

sangue e per la pelle. A livello della

cute e delle mucose, per esempio,

POSSONO causare secchezza,

lesioni, ulcere e afte. In rari casi,

'uso prolungato pud aumentare il

rischio di tumori della pelle (non

melanomi), per cui si raccomanda di proteggersi dall’esposizione
solare e di fare controlli periodici dal dermatologo. Alcuni di



questi farmaci possono comportare tossicita anche per ovuli e
spermatozoi, compromettendo la fertilita, o per il feto, per cui
€ importante riferire al medico un’eventuale gravidanza in corso
e | progetti familiari prima di cominciare gualsiasi trattamento.
Terapia immunomodulante: gli interferoni alfa sono farmaci
simili a una sostanza prodotta dal nostro stesso organismo e
hanno un’azione immunomodulante. Contribuiscono a rallentare
o bloccare la crescita delle cellule tumorali ed hanno gquindi un
effetto citoriduttivo. Di norma sono indicati nei pazienti giovani o
nei pazienti con importante intolleranza o assenza di risposta alla
terapia citoriduttiva.



Come si cura

L'obiettivo della terapia e di ridurre il rischio di trombosi ed emor-
ragie. Non sempre, pero, € necessario cominciare una cura dopo la
diagnosi. In base alla categoria di rischio, il percorso terapeutico
viene personalizzato e pud prevedere: la semplice osservazione, la
sola terapia antiaggregante o una terapia che riduce il numero di
cellule del sangue (citoriduttiva).

In ogni caso & estremamente importante monitorare la malattia
con controlli periodici e non sottovalutarla.
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4.1 Qualita di vita

Molte persone convivono bene con la malattia con una buona
qualita di vita, portando avanti la propria attivita lavorativa e la
propria vita relazionale. Tuttavia, come mostra anche uno studio
condotto in oltre 160 pazienti tra Stati Uniti, Svezia e lItalia, I'im-
patto dei sintomi sulla quotidianita pud non essere trascurabile.
Il sintomo piu frequente & la fatigue (ossia un forte affaticamen-
to che si prova ad eseguire le normali attivita di ogni giorno),
riportato da 9 pazienti su 10. Seguono l'intorpidimento (58,8%),
I'insonnia (58%), il senso di tristezza (57,3%), le vertigini (56,1%),
i problemi di concentrazione (55,8%), 'inattivita fisica (53,7%), la
sazieta precoce (53,2%), la sudorazione notturna (51,3%), le di-
sfunzioni sessuali (51%). Tutti questi problemi possono interessare
oltre la meta dei pazienti e presentarsi in modo molto variabile o
a periodi intermittenti. A questi si aggiunge il mal di testa (471%),
il malessere o il dolore addominale (45,3% e 38,2%, rispettivamen-
te), il dolore alle ossa (45,2%), la tosse (41,4%), il prurito (45,3%)
e, in una percentuale inferiore di casi, la perdita di peso (23,4%) e
la febbre (17%). Ai sintomi bisogna aggiungere il peso psicologico
del rischio di evoluzione e di trombosi.

4.2 Accorgimenti in gravidanza

La gravidanza rappresenta un momento delicato per le giovani
pazienti. In generale & possibile avere dei bambini, ma esiste un
rischio aumentato di complicanze legate alla trombocitemia per
mamma e bambino. E quindi necessario che la paziente sia stret-
tamente seguita, oltre che dal ginecologo, anche dall’lematologo
prima e durante tutta la gestazione, e nel post partum. Se possi-
bile, la gravidanza dovrebbe essere programmata, prevedendo la
cessazione di eventuali terapie teratogene (tossiche per embrione
e feto) e lo screening per la trombofilia (la tendenza alla iper-co-
agulazione del sangue).

La complicanza piu comune e I'aborto spontaneo durante il pri-
mo trimestre. Altre complicanze meno comuni sono: diminuzione
della crescita fetale, aumento della mortalita alla nascita e rottu-
ra della placenta. Le complicanze materne sono rare e possono



essere rappresentate da trombosi ed emorragie. La strategia te-
rapeutica & stabilita sulla base del rischio personale di entram-
bi questi possibili eventi. Durante la gravidanza vanno effettuati
controlli regolari dellemocromo e della pressione arteriosa, eco-
grafie ed altri esami strumentali per controllare la crescita e la
salute del feto.

Il parto rappresenta un altro momento delicato e richiede un pro-
gramma discusso da un team multidisciplinare composto dallo
specialista in ostetricia, 'ematologo e I'anestesista.

Di norma, la gravidanza viene considerata a basso rischio se:
non si sono verificati in precedenza episodi di trombosi o emor-
ragie;
'eta & inferiore ai 35 anni;
non ci sono fattori ereditari cardiovascolari che aumentano il
rischio di trombosi;
la conta delle piastrine & inferiore a 1.000 g/L;
in caso di gravidanze precedenti, non si sono gia verificate
complicanze.
L'unica possibilita terapeutica, se necessaria, in corso di gravidan-
za € rappresentata dall'interferone.

4.3 L’importanza dello stile di vita

Per i pazienti affetti da trombocitemia essenziale, I'attenzione allo
stile di vita & realmente parte integrante della terapia, perché in-
cide significativamente sul rischio di trombosi e, di conseguen-
za, sulla prognosi e sulla qualita di vita. Le accortezze da seguire
sono poche, ma molto importanti.

. dopo la diagnosi, smettere di fumare
dovrebbe essere il primo obiettivo di ogni paziente fumatore.
Il fumo, infatti, aumenta di per sé il rischio di trombosi ed ¢ il
fattore piu importante tra quelli legati allo stile di vita.

iperlipidemia (eccesso di grassi nel sangue), iper-
glicemia (eccesso di zuccheri nel sangue) o diabete sono fattori
di rischio cardiovascolare.



. L’'ipertensione
€ un altro fattore di rischio cardiovascolare.
fare
sport non e sconsigliato, al contrario, e aiuta anche a ridurre
il senso di fatica. Non ci sono limitazioni particolari e anche le
attivita agonistiche possono essere svolte, ovviamente in base
all’'eta e alle condizioni generali di salute. L'unica accortezza,
soprattutto per chi segue una terapia antiaggregante, & proteg-
gersi da traumi e cadute.
evitare di rimanere seduti per lunghi
periodi, ma alzarsi e camminare ogni tanto; indossare calze sani-
tarie antitrombotiche a gambaletto; indossare scarpe comode;
muovere freqguentemente le gambe anche da seduti, non accav-
allarle per lunghi periodi; bere frequentemente acqua; evitare
gli alcolici; evitare di assumere sedativi.

4.4 Supporto psicologico

Chi & affetto da trombocitemia essenziale pud soffrire di stress
e ansia. Questi stati dipendono spesso dai sintomi, in particolare
dalla fatigue e dalle disfunzioni sessuali, e possono sfociare in de-
pressione. L'attenzione a questi aspetti € oggi considerata parte
fondamentale della cura: per questo motivo puo essere utile ri-
correre a un supporto psicologico, soprattutto quando la malattia
ha un impatto in ambito lavorativo, di relazione e sui progetti fa-
miliari. Il supporto psi-

co-oncologico da par-

te di un professionista

specializzato pud faci-

litare anche la comuni-

cazione con il partner e

con i figli, e fornire un

sostegno importante ai

caregiver.



Alcuni farmaci possono aumentare di per sé il rischio di
trombosi o avere interazioni con le terapie in atto. E quin-
di sempre importante discutere con il proprio ematologo
di riferimento l'opportunita di assumere un nuovo far-
maco. Particolare attenzione va posta nei confronti dei
contraccettivi orali e della terapia ormonale sostitutiva
(TOS) per le donne, e dei farmaci per il trattamento delle
disfunzioni sessuali per gli uomini. Inoltre, va evitata l'as-
sunzione di integratori, multivitaminici e bevande ener-
gizzanti.

E importante programmare con il proprio ematologo di
riferimento gli interventi chirurgici, anche quelli di piccola
entita (es. un intervento odontoiatrico o I'asportazione di
un neo) e riferire agli specialisti chirurghi che eseguiran-
no l'operazione di essere affetto da trombocitemia es-
senziale. Il medico ematologo potra anche fornire indica-
zioni precise in merito a eventuali variazioni della terapia
da mettere in atto nel programma di intervento. Qualsiasi
terapia si stia assumendo va comungue sempre segnala-
ta a chi effettuera l'intervento.



La gravidanza deve essere pianificata e monitorata assieme allo
specialista ematologo. La trombocitemia essenziale, infatti, puo
comportare delle complicanze per la mamma e il feto. Per la prima,
i rischi principali sono di trombosi ed emorragie. Vi &, inoltre, un
aumento del rischio di aborto spontaneo nel primo trimestre e di
altri problemi per il nascituro.

Alcuni farmaci possono aumentare il rischio di trombosi. Tra que-
sti vi sono gli estroprogestinici orali (anticoncezionali e TOS) e i
farmaci per il trattamento delle disfunzioni sessuali. Prima di co-
minciare ad assumere qualsiasi farmaco o integratore € importante
confrontarsi con il proprio medico.

Lo stile di vita puo incidere molto sul rischio di trombosi. Per ridur-
lo € importante: smettere di fumare; tenere sotto controllo il peso
corporeo e i valori di colesterolo, trigliceridi, glicemia e pressione
arteriosa; svolgere attivita fisica con regolarita.



5.1 Diritti del lavoratore

La trombocitemia essenziale, come le altre patologie mieloprolife-
rative, fa parte delle malattie oncoematologiche e, di conseguen-
za, | riferimenti normativi sono sovrapponibili a quelli dei malati
di cancro. In ambito lavorativo, la normativa che tutela i lavoratori
con queste patologie € cambiata negli anni, cercando di adeguar-
si ai progressi della medicina e alle nuove necessita, e continua
ad aggiornarsi. Per questo € importante fare sempre riferimento
alla propria ASL, agli uffici INPS, ai servizi sociali territoriali, allo
sportello socioassistenziale delle associazioni e ai sindacati che
si occupano di assistenza e previdenza, per ricevere informazioni
aggiornate, chiare e affidabili sui propri diritti e sulla modalita di
presentazione delle domande, e non perdere la possibilita di ac-
cedere alle misure sociali previste.

| lavoratori con una malattia oncoematologica hanno innanzitutto
il diritto di svolgere mansioni compatibili con le loro condizioni di
salute. Se si vuole mantenere il proprio impiego, inoltre, & possibi-
le usufruire di alcune agevolazioni che aiutano a conciliare malat-
tia e lavoro. Per accedervi, per0, &€ necessario che venga accertata
I'invalidita civile o lo stato di persona con handicap: alcune misu-
re, infatti, dipendono dalla percentuale di invalidita, dallo stato di
“handicap in situazione di gravita” e dalla presenza dei requisiti
richiesti per il diritto al lavoro dei disabili (¢ possibile presentare
un’unica domanda all'INPS sia per il riconoscimento dello stato
di invalidita, sia per I'handicap grave, sia per 'accertamento della
disabilita).

5.2 Norme e regolamenti

Uno dei riferimenti normativi piu importanti per i lavoratori di-
pendenti & la legge 104/1992 che regola i congedi e i permessi
retribuiti della persona malata e di un suo familiare (di primo o
secondo grado, raramente di terzo). Tali permessi - riservati a chi
ha un certificato di handicap grave - sono di tre giorni al mese o
di due ore al giorno (la domanda per ottenerli deve essere inviata
sia all’azienda sia all'INPS). Il familiare convivente ha diritto ai tre
giorni al mese e, nel caso sia necessario assistere il proprio caro, a



un congedo retribuito per un periodo massimo di due anni (con-
gedo biennale).

Anche il lavoratore con malattia oncoematologica, ovviamente,
ha il diritto di assentarsi a causa della malattia per un lungo pe-
riodo di tempo nell’arco dellanno, detto “periodo di comporto”,
la cui durata e variabile e dipende sia dal tipo di lavoro, pubblico
o privato, sia dai contratti collettivi nazionali di lavoro - CCNL
(in questo caso il riferimento normativo € I’articolo 2110 del Co-
dice civile e non la legge 104/1992). Durante questo periodo, il
lavoratore conserva il proprio impiego e riceve un’indennita. Al-
cuni CCNL prevedono tempi di comporto piu lunghi per le malat-
tie oncoematologiche e la possibilita di superare guesto tempo
conservando comungue il posto, sebbene senza percepire un’in-
dennita. | CCNL prevedono, inoltre, congedi per cure (sulla base
della percentuale di invalidita) che non vengono conteggiati nel
periodo di comporto. Anche per i lavoratori autonomi iscritti alla
gestione separata dell'INPS & prevista l'indennita di malattia (in
questo caso il riferimento normativo &€ il Jobs Act), mentre gli altri
liberi professionisti devono fare riferimento alle proprie casse di
previdenza.

Altre leggi e circolari ministeriali disciplinano 'accesso ad ulteriori
agevolazioni. Sempre per i lavoratori dipendenti esiste, per esem-
pio, la possibilita di accedere al part-time, previo accertamento
della Commissione Medica della ASL (legge 61/2000, norma inse-
rita anche nella Legge Biagi), o di richiedere il telelavoro, e di non
essere assegnato a turni di notte. Imprese ed enti pubblici, inoltre,
hanno l'obbligo di assumere (in un numero stabilito in base alle
loro dimensioni) persone con invalidita superiore al 46% iscrit-
te nelle liste speciali del collocamento obbligatorio. Una parte di
questi posti pud essere riservata anche a persone diventate disa-
bili dopo l'assunzione, se la disabilita & superiore al 60% (legge
68/1999).

Le tutele ai sensi previdenziali riguardano la concessione dell’as-
segno ordinario di invalidita e, nei casi piu gravi, della pensione
ordinaria di inabilita delllINPS. Ogni caso dovra essere valutato
singolarmente, in base alla gravita della patologia.



Chi e affetto da trombocitemia essenziale ha gli stessi diritti dei
pazienti onco-ematologici, cioe con tumori. Tali diritti dipendono:
dalla percentuale di invalidita civile;
dallo stato di “handicap in situazione di gravita”;
dall’accertamento della disabilita. E possibile presentare un’u-
nica domanda all'INPS per il riconoscimento delle tre tipologie
di requisiti.

Le principali leggi a cui fare riferimento sono:

Legge 104/1992: regola i congedi e i permessi retribuiti della
persona malata e di un suo familiare;

Articolo 2110 del Codice civile: prevede un periodo di assenza
dal lavoro detto “periodo di comporto”, la cui durata & variabile
e dipende dal tipo di lavoro (pubblico o privato) e dai contratti
collettivi nazionali di lavoro (CCNL). | CCNL normano anche i
congedi per le cure che non rientrano nel periodo di comporto;
Jobs Act: regola I'indennita di malattia per i lavoratori autonomi
iscritti alla gestione separata dell'INPS;

Legge 61/2000 (inserita nella legge Biagi): prevede la possibi-
lita di accedere al part-time, di richiedere il telelavoro e di non
essere assegnato a turni di notte;

Legge 68/1999: obbliga imprese ed enti pubblici ad assumere
persone con invalidita superiore al 46% iscritte nelle liste spe-
ciali del collocamento obbligatorio. Una parte di questi posti
pud essere riservata anche a persone diventate disabili dopo
'assunzione, se la disabilita & superiore al 60%;

Le tutele ai sensi previdenziali prevedono 'assegno ordinario di
invalidita e, nei casi piu gravi, della pensione ordinaria di inabi-
lita dell'INPS.
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6. ALIMENTAZIONE E TROMBOCITEMIA ESSENZIALE

6.1 Cosa puo fare PPalimentazione
Nonesisteunadietaspecificadaseguireperchihalatrombocitemia
essenziale, ma una alimentazione sana e bilanciata, come la dieta
mediterranea, ha sicuramente un ruolo importante. Infatti, sebbene
non possa influenzare in modo diretto il decorso della malattia, pud
contribuire a ridurre significativamente il rischio cardiovascolare e
di trombosi, anche mantenendo i valori di colesterolo, trigliceridi
e glicemia nella norma. La dieta mediterranea, in particolare,
e indicata in molte patologie che chiamano in causa i processi
inflammmatori, compresi i tumori.

Ecco alcuni consigli per una dieta sana:

* limitare il consumo di grassi animali, contenuti soprattutto in
carni rosse e formaggi;

* mangiare regolarmente pesci magri e ricchi di omega 3;

* privilegiare verdura, legumi e frutta fresca e secca;

« preferire le farine integrali al posto delle farine raffinate;

« condire con olio di oliva a crudo, sostituendolo, quando possi-
bile, al burro o alla margarina;

* limitare il consumo di sale;

* evitare cibi processati, come snack salati e salumi;

* limitare il consumo di alcolici ed evitare i superalcolici.




7.1 Le associazioni

Le associazioni di pazienti sono un importante punto diriferimen-
to per molti malati, in grado di fornire informazioni, di orientare
e di dare supporto anche psicologico. E sono ancor piu fonda-
mentali quando si parla di malattie rare come le neoplasie mielo-
proliferative. Tra le associazioni attive in questo specifico ambito
in Italia, elenchiamo di seguito due associazioni che operano a
livello nazionale:

www.ail.it

AlL promuove e sostiene la ricerca scientifica per la cura delle leu-
cemie, dei linfomi e del mieloma; assiste i pazienti e le famiglie ac-
compagnandoli in tutte le fasi del percorso attraverso la malattia
con servizi adeguati alle loro esigenze; si propone di migliorare la
qualita di vita dei malati e di sensibilizzare I'opinione pubblica alla
lotta contro le malattie del sangue.

www.aipamm.it

L’AIPAMM onlus € un’associazione di pazienti con malattie mielo-
proliferative croniche PH- (trombocitemia essenziale, policitemia
vera, mielofibrosi idiopatica) nata nel 2012 con lo scopo di essere
un luogo di ascolto per i pazienti, affliancandosi ai rispettivi centri
di cura, e un punto di riferimento utile per vivere la malattia nel
modo piu informato e sicuro.



7.2 La campagna Mielo-Spieghi

Mielo-Spieghi € la prima campagna interamente dedicata ai pa-
zienti affetti da neoplasie mieloproliferative e alle persone che vi-
vono accanto a loro. L'iniziativa nasce dall’esigenza di promuovere
la conoscenza su queste patologie, dall’ascolto dei pazienti che
spesso faticano a capire cid che stanno vivendo.

La campagna vive su Facebook (www.facebook.com/MieloSpie-
ghi), dove una community composta da pazienti, familiari e caregi-
ver si incontra e si confronta, e dove un team di ematologi ed altri
esperti racconta, in maniera semplice ma rigorosa e affidabile, I'u-
niverso delle malattie mieloproliferative, poco rappresentate sui siti
dedicati ai pazienti oncoematologici. Ogni giorno vengono postate
“pillole” di informazioni sotto forma di cartoline e animazioni o di
video-interviste, con consigli utili sulla gestione di queste neopla-
sie, sull'alimentazione, l'attivita fisica e sulle tutele sociali e lavora-
tive previste dalle leggi. Nella rubrica #DizionariodelleMPN vengo-
no spiegate le parole utilizzate dai medici (come biopsia, aspirato
midollare, colesterolo), mentre nella rubrica #Lematologorisponde
i membri del Board, composto da 10 ematologi, sciolgono i dubbi
piu frequenti e rispondono ai quesiti dei pazienti.
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Medico curante:
Diagnosi iniziale:
Trattamenti attuali:

Indirizzo:



Scrivi in questo spazio i sintomi che hai riscontrato durante questa
settimana e qualsiasi altro dettaglio che pensi possa essere
importante condividere con il tuo medico. Prendi nota anche di tutte
le eventuali domande che vorresti fare al tuo medico.







Nelle prossime pagine troverai delle schede di monitoraggio
per ciascuno dei sintomi piu comuni associati alle malattie
mieloproliferative. Queste schede possono aiutarti per
valutare insieme al tuo medico I'impatto dei tuoi sintomi e la
loro gestione. | sintomi devono essere valutati in una scala da
1a10: O se assenti e 10 se molto presenti.



FATIGUE

Ogni settimana valuta il tuo livello di fatigue (sensazione di
stanchezza e debolezza), indicando nel grafico il valore che
descrive al meglio il tuo massimo livello di fatigue nelle scorse 24h.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 n 12 13 14 15 16
SETTIMANA

PRURITO
Indica sul grafico il numero che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa del prurito.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 2 13 14 15 16
SETTIMANA
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CONFUSIONE

Indica sul grafico il numero che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa dello stato confusionale,
rispetto a prima della diagnosi.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 n 12 13 14 15 16
SETTIMANA

INATTIVITA
Indica sul grafico il numero che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa dell'inattivita.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 2 13 14 15 16
SETTIMANA



SUDORAZIONE NOTTURNA
Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa della sudorazione notturna.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 n 12 13 14 15 16
SETTIMANA

DOLORE ALLE OSSA

Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa del dolore osseo diffuso
(non dolori articolari o artrite).

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 2 13 14 15 16
SETTIMANA
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PERDITA DI PESO

Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa della perdita di peso
involontaria.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 n 12 13 14 15 16
SETTIMANA

FEBBRE
Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa della febbre (piu di 37,8°C).

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 2 13 14 15 16
SETTIMANA



SAZIETA PRECOCE
Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa della sazieta precoce.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 n 12 13 14 15
SETTIMANA

DOLORE ADDOMINALE
Indica sul grafico il valore che descrive al meglio quanta difficolta
hai avuto nell’ultima settimana a causa dei dolori addominali.

PUNTEGGIO

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 1 2 13 1415
SETTIMANA
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Descrivi il nuovo sintomo ed indica sul grafico il numero che
descrive al meglio quanta difficolta hai avuto nell’ultima settimana.
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