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La Talassemia e la Drepanocitosi sono malattie del sangue dovute ad un difetto dell’'emoglobina, una
proteina contenuta nei globuli rossi che permette il frasporto dell’'ossigeno dai polmoni a tutti gli organi

del corpo,

La Talassemia & la Drepanocitosi sono malattie genetiche, cioé vengono trasmesse da genitor portatori
sani della patologia al loro figli. Se padre e madre sono portatori sani possono entrambi trasmettere al
figlio un gene difettoso e avere un figho malato.

Non e possibile sapere in anticipo quale gene verra trasmesso, se normale o difettoso, perché la
trasmissione & casuale.

Talassemia

Fin dall'eta di 6 mesi di vita Il bambino malato presenta una grave forma di anemia che richiede
trasfusioni di sangue periodiche (ogni 2-3 settimane circa) per tutta la vita. La malattia comporta inoltre
una serle di complicanze anche molto gravi per le quall & necessario assumere regolarmente farmaci,
La malattia, un tempo mortale, oggi ha una prognosi migliore, ma richiede molte cure e grandi sacrifici
per il paziente. Non & una malattia infettiva, quindi non & contagiosa. In alcunl specifici casi & possibile
curare la talassemia con il trapianto di midollo osseo.

Drepanocitosi

Il difetto dell'emoglobina comporta un'alterazione della forma del globulo rosso, che divenenda pitl
“rigido” provoca occlusioni delle arterie con conseguenti crisi dolorose fin dall’eta infantile. || dolore
pub colpire improvvisamente ogni organo con danni patenzialmente gravi e talvolta mortall. Non & una
malattia infettiva, quindi non & contagiosa. In alouni specifici casi & possibile curare la drepanocitosi con
il trapianto di midollo osseo

Cosa fare per prevenire

Vi gono zone e paesi del mondo in cui il tasso di incidenza di Talassemia e Drepanocitosi & molto alto:
Africa sub-sahariana, Nord Africa, America Centrale @ Meridionale, penisola Araba e Indiana, Albania,
Grecia. In generale || tasso di incidenza & alto in tutta |a popolazione afro-americana,

Se provieni da un'area ad alto tasso di incidenza di Talassemia e Drepanocitosi, prima di affrontare una
gravidanza, verifica se tu o il tuo partner siete portatori sani di queste malattie.

Ecco come fare:

Rivolgiti al tuo medico di famiglia: prescrivera a te e al wo pariner un semplice esame del sangue con
la specifica richiesta “dosaggio emoglabine ed emocromo”.

In caso di risultato positivo per entrambi, solo per te o solo per il tuo partner, & opportuna una consulenza
genetica. || tuo medico di famiglia ti indirizzera allo specialista in genetica.

Se tu ed il tuo partner siete entrambi portatori sani e siete gia in attesa di un figlio, puoi richiedere una
diagnosi prenatale. Anche per questo rivalgiti al tuo medico di famiglia.

In Emilia-Romagna sono atfivi Centri per la prevenzione, diagnosi e cura della Talassemia e della
Drepanocitosi, organizzati in una rete,

Per sapere dove sono le sedi e per avere informazioni sul servizi, puoi anche telefonare al

numero verde gratuito del Servizio sanitario regionale 800033033 tulti i giorni feriali dalle
ore B,30 alle ore 17,30 e il sabato dalle ore 8,30 alle ore 13,30




Talassemia and drepanocitosis are blood diseases caused by defective haemoglobin, a protein found in
red globules which allows oxygen to be transported from the lungs to the organs around the body.
Talassemia and drepanocilosis are genetic diseases, thal is to say they are passed on to children by
healthy parents wha are carriers of the pathology.

It is not possible to know beforehand which gene will be passed on, whether healthy or defective,
because it is passed on by chance,

Talassemia

From the age of 6 months of age, the baby shows signs of a serious form of anaemia which requires
regular bloody transfusions (approximately every 2-3 weeks) for the rest of their life. Furthermore the
disease results in a series of serious complications for which it is necessary to take pharmaceutical
drugs on a regular basis, In the past the disease was lethal, now has a better prognosis; but the patient
needs to make a lot of sacrifices and undergo a lot of medical care. It is not an infectious disease,
therefora it is not contagious. In some specific cases talassemia can be treated with a bone marrow
transplant.

Drepanocitosis

The defect in the haemoglobin results in an alteration in the shape of the red globules, which in being
more “rigid” cause blocked arteries, and as a consequence painful fits right from childhood. The pain
can suddenly affect any argan with potentially harming them and sometimes even resufting in death, It
is not an infectious disease, therefore it is not contagious. In some specific cases drepanocitosis can be
treated with a bane marrow transplant.

What to do for prevention

There are areas and countries around the world where the incidence rate of Talassemia and Drepanocitosis
is very high: the Sub-Saharan desert, North Africa, Central and South America, the Arabic and Indian
peninsula, Albania, Greece. Generally, the incidence rate is high in-amongst Afro-American people.

If you come from an area where there is a high incidence rate of talassemia and drepanocitosis, before
thinking of having a baby, check if you, or your partner, are healthy carmiers of these diseases.

Here's how:
Go to your family G.P: they will carry out a simple biood test on you and your partner, which will check
specifically for “dosage of haemoglobins and the blood count”,

If the result is positive for bath, or just for you or just for your partner, it is necessary to have a genetic
consultation, Your family G.P. will send you to a genetics specialist.

I you and your partner are both healthy carriers and are already expecting a baby, you can request a
pre-natal diagnosis. You can go to your family G.P. for this too.

In Emilia-Romagna there are Centres for the prevention, diagnosis and treatment of talassemia and
drepanocitosis, organised within a network.

To find out where the centres are and for further information on services on offer, you can
call the free number of the regional healthcare service 800033033 every weekday from

8.30am to 5.30pm and on Saturdays from 8.30am to 1.30pm.




La thalassémie et la drépanocytose sont des maladies du sang dues a une anomalie de I'hémoglobine,
une protéine présente dans les globules rouges, qui permet le transport de I'oxygéne des poumons vers
tous les organes du corps.

La thalassémie et la drépanocytose sont des maladies génétiques, qui sont transmises par des parents
porteurs sains de la maladie a leurs enfants.

Si les deux parents sont porteurs du géne défectueus, ils peuvent tous les deux le transmettre a leur
enfant et avoir ainsl un enfant malade.

Il n’est pas possible de savoir a I'avance quels génes seront transmis, normal ou défectueux, parce que
la transmission est lortuite,

La thalassémie

Dés |'dge de 6 mois, I'enfant malade présente une grave forme d'anémie nécessitant des transfusions
de sang réguliéres (loutes les 2-3 semaines) a vie. La maladie se traduit également par une serie de
complications trés graves pour lesquelles sera nécessaire un subvi médicamenteu régulier,

La maladie, |étale par le passé, a maintenant un meilieur pronostic, mals nécessite beaucoup de soins
et de grands sacrifices du patient.

Ce n'est pas une maladie infectieuse, elle n'est donc pas contagieuse.

Dans certains cas spécifigues, la guérison peut étre oblenue suite & une greffe de la moelle osseuse,

La drépanocytose

L'hémoglabine anormale provoque une altération de la forme des globules rouges qui, perdant leur
capacilé & se déformer pour passer dans les petits vaisseaux sanguins, deviennent plus “rigides” et
causent des occlusions des arléres conduisant a des crises douloureuses dés |'enfance.

La douleur est imprévisible et peut concemner n'importe quel organe entrainant de |ésians graves et
parfois létales.

Ce n'est pas une maladie infectieuse, elle n'est donc pas contagieuse,

Dans certains cas spécifiques, la guérison peut étre obtenue suite a une greffe de moelle osseuse.

Que faire pour prévenir

Il y a des régions et des pays du monde ol l'incidence de la thalassémie et la drépanocytose est trés
Blevé: |'Afrique subsaharienne, |'Afrique du Nord, centrale et Amérique du Sud, la péninsule arabique et
de I'Inde, I'Albanie, la Gréce.

En général, le taux d'incidence est élevee dans la population afro-américaine.

Si vous venez d’une zone & forte incidence de la thalassémie et la drépanocytose, avant de vous décider
pour une grossesse, vérifiez si vous ou votre partenaire étes porteurs sains de ces maladies.

Voici comment proceder:

Adressez vous a votre médecin de famille:  vous et a volre partenaire, i;ﬂsaﬁmunmmm
numération formule

avec la demande spécifigue du “Taux d'hémoglobine et de I'hémogramme;
sanguine (NFS)"

S| le résultat est positif pour tous les deux, ou seulement pour I'un de vous, Il serait opportun d'effectuer
une consultation genetigue.
Votre medecin de famille vous orientera vers un spécialiste de la genétique.

Si vous et votre partenaire &tes deux porteurs sains et attendez déja un enfant, vous pouvez demander
un diagnostic prénatal. MEme dans ce cas vous vous adresserez a votre médecin de famille.

En Emilia-Romagna, il existe des centres actifs pour la prévention, le diagnostic et le traitement de la
thalassémie et la drépanocytose, organisés en réseau.

Pour savoir ol sont localisés ces centres, et obtenir des informations sur les services

proposés, vous pouvez composer le numéro vert gratuit 800033033 du service régional
de la santé tous les jours ouvrables de 8,30 a 17,30 et le samedi de 8h30 4 13,30




Talasemia dhe Drepanocitosi jané seémundje té gjakul té shkaktuara nga njé difekt | emoglobinés, njé
proteine qé pérben muazat e kuge dhe qé lejon transportin e oksigjenit nga mushkeérité né 18 gjithé
organet e trupit.

Talasemia dhe Drepanocitosi jané sémundje gjenetike., qé transmetohet nga prinderit qe jané dhuruesit
e késaj patologie, fémijve t& tyre. Si babai edhe nena jané dhuruesit e kétij difekti dhe mundet qé té dy
té transmetojne fémijés gjenin difektoz dhe t& kené njé femijé 18 semuré.

Nuk éshté e mundur t& dihet mé pérpara kush gjen transmetohet , normal o difektoz, sepse transmetimi
géshté | rastesishem.

Talasemia

QOysh né 6 mujorin e paré 18 jetés fémija | sémure paraget njé forme té rendé 18 anemisé dhe kérkon
trasfuzione gjaku periodike (gdo 2-3 jave) pér gjithé jetén. Sémundja sjell komplikime edhe shumé
18 rénda pér kété arsye eshié e nevojshme t&8 merren rregullisht llagel Sémundja mé pérpara ishte
viekjeprurese, sot ka njé prognoz mé t@ mirg, por kérkon shumé kurim dhe shumé sakrificé pér
pacientét. Nuk gshté njé sémundije infektive, pra nuk éshié semundje ngjitése. Né disa raste té veganta
gshté e mundur ge talasemia té kurohet me trapiantin e palcés sé kurrizit

Drepanicitosi

Difekti i emoglobines shkakton njé ndryshim 1€ formés sé rruazés sé kuge, gé behet mé e “ngurta”
provokon mbylljen e arterieve dhe shkakton kriza té dhémbshme gysh né moshén fémijore. Dhimbja
mund té shfaget papritmas tek ¢do organ me demtime shumé té rénda dhe ndonjéhere vdekjeprurese.
Nuk éshté njé sémundje infeklive, pra nuk éshté semundje ngjitése. Né disa raste 18 veganta éshie e
mundur 18 kurohet drepanocitosi me trapiantin e palces sé kurrizit.

Gfaré béhet pér parashikimin

Ka disa zona dhe vende né bote gé numri | 18 sémureve nga Talasemia @ Drepanocitosi eshté shume |
larte; Afrika jug-sahariana, Afrika e Veriut, Amerika Qendrore dhe Jugore, gadishulli | Arabise dhe Indise,
Shaiperia, Gragia. N& pérgjithesi numi | t& semureve eshté | larta né té gjithe popullsiné afro-amerikane.
Nése vien nga njé zone me numrin e larte té ingidences sé Talasemise dhe Drepanocitosi, pérpara se 18
ngeleni shtatezan, verifikoni se ju ose partneri juaj jeni sjellsit e késaj sémundje.

Si bighet:
Drejtohuni mjekut t8 familjes: ai do ju shkruaj pér ju ose partnerin tuaj njé analizé e thjeshte gjaku me
kerkesén e vegante: dozimi | emoglobines dhe emocromo

I'ii-mtan razultati eshté pozitiv per te dy, ose per ty, ose per vetem partnerin fuaj, éshté e mundur té
behet njé konsulenze gjenetike. Mjeku | familjes do t'ju drejtof tek specialisti | gjenetikes.

Nése ju dhe partneri juaj jeni té dy sjellsit e késaj sémundje dhe po prisni njé fémijé, mund t& kérkoni
njé diagnozé prenatale. Edhe pér kéte drejioju mjekut té familjes.

Ne Emilia-Romagna jang té aktivizuara Qéndrat pér parashikimin, diagnozén dhe kurimit 18 Talasemia
dhe Drepanocitosi, t& organizuara né rete,

Pér 18 ditur ku gjénden géndrat dhe pér t& kérkuar informacione, mund té telefononi
numrit jeshil gratis i Shérbimil shéndetsor 1 rajonit BO0033033 edo dité pune nga ora

8,30 deri né 17,30 dhe 18 shtunén nga ora 8,30 deri né 13,30,




(Cmslesasgll) Spanill 4 JIa S Laslll o) Jalpa] G (Ll LW g1 ) ol ol iy Lesill
pasa oLt L Tl o LS B 26 sbinal] g0y ol sandl all 2L S JAA Uiy sas ol

Al otpal Gulela S8y GaaleolS G JiS A gl &L Gale) e el il iy Lasald)
b U S e Dam J IS LaadlS L jall Galala S0y el p¥ 1y YT 1S 136 LY
el

Al e Al o JUERYT Y s Lasnn 3 Lt i w1 Cpaad 18 15 2 pe Sdl i (e

Lo SN

JS) gusd S5 pll R g ala pa ik Gleaadl Jilall gl gk el Ga eabiad] g 1 e el
DS I Sasall L Sl §juka sliclian pasdll s e i LS aladl g (Ll T3 o Guegandd
A1 Y| Joti] cineseal S Gl gl O pealall 30y adl s S L i G, LYl e
aall e a8 sl ) GLAYL Slasladl G LA Lk

gnbiall p a3 g 55 A e lpadle S s¥lal s by Lisna by e Liaseill]

Llasiall gl laiall pullsis
Bpadled b Uabay ialpanll s S S5 o} S o f..ﬂaﬁ:u#'iun-"gi M'M‘J‘-” b
Y PG | A ,_,L..‘:rl,...ﬁ,u.m_,u 3 joliadt alls l_.a,....\..h lilica's Luac YTONAERS

Ll gl Sl y

el ey Lisil Jlety opfll caall Gl Ll 3 Ldaidly Loone L GLa¥] Juns ol
S sl a5 a8 Dy Byt Ll LS Slgally Lol Ll Lupall Goaadl iy dugiadly
Al al o G Y

Slisall gatela Litead L3l G0 Sl cloa 53 THST agiilns) chila hliallals fgaad iyetpnts eos 1303
L pall Tyl

daudi Jia e SS1 L l3La. J.ulmpdl_uljﬁ,wl_mfullh_h.,,dut,mhl
A Sl Whall e pia clld Jal a sl pan il pLillpeali 3 pall Jala LSual o] LSHS 5 aaill
Al gl e vlws'ﬂ-"#kll
sl L ena Sl a Ll LeSdad gl 551 LSy apall Gradds Sulala elagsy ;.ui..-ﬂ“a_l-ﬂhvl
Mlmdhﬂlﬁlpddﬂ

piey anadilly Ll Jow 4 thil Sl g Ldie Sl dae Lily, Llulﬂlu- o s
I_;wl

lall Y My Jloail Ly L Al Sha sl Jgm Slaslnn e Jeanlly 1ol (gtic B jaal
in Lp,l.u.-.._l..n-.hl, q..uL.HL_,‘ im]' J“ _,u.ﬂ”l_u .ﬂ,_.“ ._.L-_.r o Y 80033033 l.u.l.l.lﬂ Lu.-.-“ daloaall

el ans iaadll y Baalgll JI laloa ciaill y Galill fpad ol gy Lal deboss challl y decaladl 42




LA RETE PER LA PREVENZIONE, LA DIAGNOSI E LA CURA DELLA
TALASSEMIA E DELLA DREPANOCITOSI

THE NETWORK FOR THE PREVENTION, DIAGNOSIS AND TREATMENT OF
TALASSEMIA AND DREPANOCITOSIS

LE RESEAU POUR LA PREVENTION, LE DIAGNOSTIC ET LE TRAITEMENT DE
LA THALASSEMIE ET LA DREPANOCYTOSE

RRIET PER PARASHIKIMIN, DIAGNOZEN DHE KURIMIN E TALASEMIA DHE
DREPANOCITOSIS

Ferrara — Azienda Ospedaliero-Universitaria di Ferrara - Arcispedale Sant'Anna -
Divislone Pedlatrica - Centro di Riferimento Regionale per le Talassemie ed Emoglobinopatie
Tel 0532236934 e-mail: vdesanctis@libero.it; divisione. pediatrica@ospfe.it

I‘uim; ~ Azienda Ospedaliero-Universitaria di Bologna - Policlinico Sant'Orsola-Maipighi -
Blh‘lzhdi HedichnTmﬂmicmle Tel 0516364779 (segreteria) e-mail: segreteriasmt@aosp._bo.it

_ Bm — Azienda Ospedaliero-Universitaria di Bologna - Policlinico Sant'Orsola-Malpighi -

Modula Organizzativo di Oncologia ed Ematologia Pediatrica Tel 0516363655 {reparto)
e-mail: andrea pession@unibo.it

Cesena — Azienda USL di Cesena - Dspedale M. Bufalini - Servizio Trastusionale
Tel 0547352111 (centralino) 0547352924 (repario) e-mail; sit@ausl-cesena.emr.it

Modena - Azienda Ospedaliera-Universitaria di Modena - Policlinico Tel 0594222111 (centraling)
* gla pediatrica: Unita Operativa di Ematologia e Oncologia Pediatrica. 0594224485 (reparto)
e-mail: paclucel paolo@unimare. it

« pld adulta: Centro Malattie Eredometaboliche del Fegato 0594224356 (reparto)

e-mail: centro.emocromatosi@policlinico.mo.it

Parma — Azienda Ospedaliero-Universitaria di Parma - Ospedale Maggiore - Unita Operativa
wmutmmﬂmmm Tel 0521702111 (centralino) 0521702831/210
(reparto) e-mail: Ped-oncoemat@ao.pr.it

Fpma ~ Azlenda USL di Placenza - - Ospedale Guglielmo da Saliceto - Unita Operativa di
Flﬂh!rh::rut 0523301111 (centralino) 0523303368 (reparto) e-mail: g.filati@yahoo.it

umutnhuia e Madicina Trasfusionale TBI 0544285575 (ambulator) 054-1255524 (segretaria)
g-mail: s.macchi@aush.ra.it

Reggio Emilia — Azienda Ospedaliera di Reggio Emilia - Arcispedale Santa Maria Nuova -
Unita Operativa Complessa di Ematologia e Servizio di Medicina Trasfusionale Tel 0522206623-
0522296003 (reparto) e-mail: masinl luciano@sasmn.re.it; romano.nicola@asmn.re i

Rimini — Azienda USL di Riminl - Ospedale Infermi - Unita Operativa di Pediatria
Tel, 0541705111 (centralino) 0541705400 (Day Hospital Pediatria) e-mail; psacchini@ausim.net




