falciforme:
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Cosa e l'anemia falciforme ?

Lanemia falciforme, detta anche drepanocitosi,anemia drepanocitica o falcemia, € una
malattia ereditaria, causata dalla presenza, allinterno dei globuli rossi, di una forma
diversa dell’emoglobina, proteina che trasporta lossigeno dai polmoni a tuttii tessuti
dellorganismo. @

La presenza dell’lemoglobina mutata (HbS) ¢ dovuta ad un‘alterazione del gene Hb, che
causa la caratteristica forma a falce dei globuli rossi e che puo essere ereditato dai genitori. ?

Per nascere con 'anemia falciforme, un bambino deve ereditare una copia del gene
mutato da entrambi i genitori. Cid pud accadere anche nel caso in cui entrambi

i genitori sono “portatori sani”, ovvero non sono affetti da anemia falciforme ma hanno
una copia del gene mutato (condizione nota anche come “tratto falciforme”).©

Cosa puo succedere se entrambi i genitori sono portatori sani del tratto falciforme:
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Se uno dei genitori &€ un portatore sano e I'altro no (ovvero non presenta né anemia
falciforme né tratto falciforme), non & possibile che nasca un figlio affetto dalla
patologia.”
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| diversi tipi di anemia falciforme

Esistono diverse alterazioni del gene Hb che combinate con il gene HbS causano
diversi tipi di anemia falciforme:
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I globuli rossi falciformi

Globulo rosso normale

| globuli rossi normali hanno una forma simile ad un disco, sono
flessibili e scorrono facilmente anche attraverso i vasi sanguigni
piu piccoli.?

Globulo rosso falciforme
| globuli rossi falciformi hanno una formainsolita, a falce
o amezzaluna, sono appiccicosi e rigidi.”

o Emolisi e anemia
| globuli rossi falcemici si rompono piu velocemente di quelli sani
‘~ (processo noto come “emolisi”) e questo porta ad una anemia
cronica (che puo far sentire una persona debole e stanca). "

Il gene difettoso HbS fa si che i globuli rossi diventino rigidi, a forma di falce e non
capacidiscorrere bene nel sangue.
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Crisi vaso-occlusive (VOC):
il segno distintivo dell’anemia falciforme ©®

Nellanemia falciforme, oltre i globuli rossi,
sono coinvoltianche i vasi sanguigni
e altre cellule del sangue, come

i globuli bianchi e |e piastrine.®

P Globulirossi
i} Globulibianchi

Piastrine

' Molecole diadesione (selectine)

Formazione degli aggregati cellulari
A causa dell’effetto di molecole di adesione (selectine), particolarmente abbondanti

e attive nei soggetti con la patologia, le cellule del sangue tendono ad aggregarsi
e ad aderire alle pareti dei vasi.©

Questo porta allocclusione dei vasi sanguigni causando danni ai tessuti per
mancato o ridotto apporto di ossigeno. Questo fenomeno ¢ alla base delle cosiddette
crisi vaso-occlusive (VOC)."

Vaso-occlusione

Ridotto apporto
di ossigeno ai tessuti

Studirecenti suggeriscono che locclusione
vascolare e la conseguente infammazione sono
le possibili cause del dolore della malattia falciforme. ©
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Come si presentano le crisi vaso-occlusive (VOC)

Le crisi vaso-occlusive (VOC) sono eventi episodici, ricorrenti e imprevedibili
associati a dolore acuto. ®
Esse si verificano con frequenza e intensita variabile nelle diverse parti del corpo.®

i L s Le VOC possono durare fino a 10 giorni.©

D I] ricerca hadimostrato che circa il 25% delle VOC viene gestito
allinterno delle mura domestiche. "

Le VOC possono manifestarsiin qualsiasi parte del corpo, ad esempio:

VIS il <D

Mani-piedi Petto Localizzazione
(specialmente nei bambini) © (costole e sterno) © muscoloscheletrica ™

A E importante monitorare e informare il medico di ogni crisi di dolore.
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n?n Le VOC rappresentano la prima causa diricovero in ospedale
g ooo g e diammissione in pronto soccorso trai pazienti affetti da anemia
O n.IEI.n: 0 falciforme. )
A Anche crisi gestite a casa possono essere VOC. Infattiuna

Quali sono i sintomi principali dell’anemia
falciforme?

Dolore®

Cefalea™ Stress @

Ansia e depressione Insonnia
Ittero Dattilite
(colorazione giallastra (gonfiore doloroso delle mani
diocchiepelle) ® e deipiedi)®

Lanemia falciforme & una patologia complessa che puo interessare tutti gli organi
e tessutidel corpo.®

| disturbi causati dallanemia falciforme possono essere gestiti e prevenuti
con cure farmacologiche e con accorgimenti che migliorano la qualita di vita.
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Piccoli accorgimenti possono fare una grande

differenza
Trattamento Stato di salute
+
ooo : . . . .
oono Seguiun percorso di trattamento presso un centro E consigliata un'adeguata idratazione (almeno 2 |/die,
ooo specializzato.” ma non oltre 4 |/die) soprattutto nei mesi caldi. ™

Eseguii controllirichiesti dal tuo medico specialista. . .
d P Evitalesposizione a temperature estreme (es. freddo-caldo,

bagno in acqua fredda, ambienti condizionati).

Assicurati di seguire il piano terapeutico indicato
dal tuo medico.
Sottoponiti alle vaccinazioni preventive secondo piano
vaccinale per i pazienti con anemia falciforme. ™

Curapersonale

Primadiintraprendere una gravidanza é consigliato
sottoporsiad una consulenza genetica, e qualora

la gravidanza fosse giain corso, il counseling deve essere
organizzato il prima possibile. ™

Pratica esercizi di rilassamento e respirazione per ridurre
lostress."
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