COSA SUCCEDE SE LA THALASSEMIA NON VIENE
CURATA?

| pazienti che ricevono cure adeguate hanno
una qualita di vita molto buona e la loro
aspettativa non e diversa da quella della
popolazione generale.

Tuttavia, se non curate adeguatamente, la
thalassemia puo avere complicanze pericolose
per la vita e portare persino a morte
prematura. La funzione di diversi organi puo
essere significativamente compromessa e
portare, ad esempio, a cardiopatia, cirrosi
epatica, diabete ed altre gravi patologie.

NOTE ESSENZIALI SULLA THALASSEMIA

L'80% DEI PAZIENTI CON THALASSEMIA
VIVE IN PAESI A BASSO O MEDIO-BASSO
REDDITO.

8 PERSONE SU 10 NON SONO
CONSAPEVOLI DI ESSERE PORTATORI

SANI DI THALASSEMIA.

NELLA MAGGIORANZA DEI PAESI CON TASSO
DI PREVALENZA MEDIO ED ELEVATO, |
PAZIENTI CON B-THALASSEMIA MAJOR NON
RAGGIUNGONO | 20 ANNI DI ETA, COME
EFFETTO DI CURE NON ADEGUATE.

COSAFALATIF?

La Thalassaemia International Federation (TIF) e
un’organizzazione no-profit, non-governativa che
rappresenta oltre 230 Associazioni Nazionali per
la Thalassemia di 62 paesi in tutto il mondo ed &
volta a sostenere un equo accesso per ogni
paziente con thalassemia a cure sanitarie, sociali
e di altro tipo in un contesto sanitario centrato
sul paziente.

La Federazione opera in relazioni ufficiali con
I'Organizzazione Mondiale della Sanita (OMS) dal
1996, ha uno speciale status di consulente con il
Consiglio Socio-Economico delle Nazioni Unite
(ECOSOC) dal 2017 e in collaborazione ufficiale
dal 2018 con la Commissione Europea (CE).

I suo estensivo programma educazionale
include wuna vasta serie di pubblicazioni,
universalmente riconosciute, e l'organizzazione
di eventi, conferenze, workshop, borse di studio,
etc., allo scopo di fornire opportunita formative
ai professionisti sanitari, ai pazienti ed alle loro
famiglie, accrescere la consapevolezza sulla
thalassemia tra i decisori politici e la comunita
globale e promuovere programmi specifici
efficaci, basati sulla copertura universale, per la
prevenzione, il controllo e la gestione clinica
della thalassemia nei sistemi sanitari nazionali.

Per maggiori informazioni naviga sul nostro sito
www.thalassaemia.org.cy
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HAI MAI SENTITO
PARLARE DELLA

THALASSEMIA?

COS'E’ LA THALASSEMIA?

La Thalassemia € una malattia causata da un gruppo di
difetti genetici che colpiscono la produzione
dellemoglobina, una proteina dei globuli rossi che
consente il trasporto dell'ossigeno dai polmoni in tutto il
corpo. Questo difetto provoca una carenza di globuli rossi
funzionali e bassi livelli di ossigeno nel sangue che porta a
diversi problemi di salute che dipendono dal tipo e dalla
gravita del difetto genetico.

Esistono due tipi principali di Thalassemia:

e a-thalassaemia, che si presenta quando uno o piu
geni collegati alla produzione della proteina detta a-
globina mancano o presentano una mutazione

e [B-thalassaemia, che si presenta quando difetti
genetici simili colpiscono la produzione della proteina
detta B-globina

Questo opuscolo si occupera della B-thalassemia,
classificata in 2 forme principali: thalassemia major e
thalassemia minor. Ereditando il gene difettoso da
entrambi i genitori pud causare la thalassemia major,
mentre ereditandolo da un genitore soltanto puo causa la
thalassemia minor. Le persone con thalassemia minor,
vengono definite come portatori sani del tratto
thalassemico, hanno un gene difettoso ma non la
malattia e sono generalmente sani e senza sintomi.

Al contrario, le persone con [B-thalassemia major sono
colpite da una grave forma di anemia pericolosa per la
vita, e soffrono di alcune gravi complicanze come un
ritardo della crescita e numerosi problemi di salute con
un’aspettativa di vita ridotta, se non vengono curate.



COSA PROVOCA LA THALASSEMIA
E CHI E PIU" A RISCHIO?

La Thalassemia e una malattia genetica,
significa che & causata da problemi del nostro
patrimonio genetico e non dall'alimentazione o
da altri fattori ambientali. Questo spiega
perché la percentuale di pazienti e portatori
sani della malattia nella popolazione generale
varia nelle diverse zone del mondo.

La Thalassemia puo colpire persone di ogni
nazionalita e gruppo etnico. Tuttavia, e
particolarmente comune negli individui di
origine mediterranea e appartenenti ad una
vasta regione che si estende dal Medioriente,
all'India verso il Sudest asiatico e I'Africa. La
prevalenza di questa patologia € in costante
aumento in tutto il mondo a causa degli
spostamenti di parte della popolazione e
I'assenza di efficaci programmi di prevenzione.

QUALI SONO | SINTOMI DELLA THALASSEMIA

La maggior parte dei nati con la thalassemia ha
problemi di salute che possono manifestarsi
entro pochi mesi dalla nascita o entro i due anni
di vita. Casi meno gravi possono non rivelarsi
fino alla tarda infanzia o persino durante la vita
adulta.

| sintomi della Thalassemia possono essere
diversi, ed includono una grave anemia ed altri
problemi di salute come:
ritardo della crescita e dello sviluppo
fisico
eccessiva stanchezza e fatica
pallore o ittero (ingiallimento della cute)
urine scure
malformazioni ossee, particolarmente nel
viso
ingrossamento del fegato, della milza o
del cuore

COSA COMPRENDE LA CURA DELLA THALASSEMIA?

| pazienti con gravi forme di thalassemia
devono ricevere trasfusioni di sangue per tutta
la vita ad intervalli regolari, solitamente ogni 2-
5 settimane. In questo caso, si dice
thalassemia trasfusione-dipendente (TDT).
Quando [ pazienti necessitano
occasionalmente di trasfusioni, in date
circostanze e/o per limitati periodi di tempo, la
malattia si definisce come thalassemia non-
trasfusione-dipendente (NTDT).
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A causa di queste trasfusioni di sangue, una
sostanza  detta  “ferro” si  accumula
gradualmente nel corpo e diventa tossica per
molti organi. Di conseguenza i pazienti devono
anche assumere farmaci, solitamente tutti i
giorni, in grado di rimuovere il ferro dal corpo.
Questi farmaci sono chiamati “agenti chelanti”
e possono essere compresse da prendere per
bocca o soluzioni liquide che devono essere
iniettate nel corpo nel corso di parecchie ore
tramite un piccolo ago inserito nella pancia o in
altre zone del corpo (braccia, gambe).

In aggiunta, sarebbe necessaria la disponibilita
di una cura multidisciplinare, il coinvolgimento
di specialisti di diverse discipline mediche,
essenziale per il monitoraggio e la gestione di
complicanze frequenti dovute alla malattia o al
trattamento e per assicurare cosi i piu elevati
standard di cura per il benessere dei pazienti.



