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Come contribuire
L'Aplastic Anemia & MDS International Foundation (AA&MDSIF) è 
un'organizzazione sanitaria non a scopo di lucro leader a livello mondiale 
che offre sostegno ai pazienti e alle loro famiglie costrette a convivere con 
patologie quali l'anemia aplastica, le sindromi mielodisplastiche (MDS), 
l'emoglobinuria parossistica notturna (PNH) e le patologie del midollo 
osseo correlate. L'AA&MDSIF offre risposte, sostegno e speranza a migliaia 
di pazienti di tutto il mondo e alle loro famiglie. 

Le donazioni nei confronti dell'AA&MDSIF, deducibili ai fini fiscali, 
contribuiscono a offrire servizi di istruzione e di sostegno ai pazienti e alle 
loro famiglie durante le tre fasi che caratterizzano il decorso delle patologie 
del midollo osseo:

•	la fase della diagnosi, destinata a cambiare la vita dei pazienti

•	la fase della cura, in cui si combatte per la vita 

•	la fase, che accompagna l'intera esistenza dei pazienti, della 
consapevolezza di essere affetti da una malattia cronica.

I contributi sono inoltre destinati alla ricerca medica sui trattamenti e le 
cure per l'anemia aplastica, le MDS e la PNH e sostengono la raccolta 
dei finanziamenti federali per la ricerca sulle patologie del midollo osseo, 
nonché la sensibilizzazione dell'opinione pubblica e la promozione 
dell'istruzione rivolta ai professionisti del settore sanitario sugli ultimi 
aggiornamenti su queste patologie e sulla relativa diagnosi e cura. 

Per ulteriori informazioni sulle donazioni a supporto dell'impegno 
dell'Aplastic Anemia & MDS International Foundation, visitare il sito web 
(in inglese) www.AAMDS.org, oppure scrivere a: 100 Park Ave. Suite 108, 
Rockville MD 20850, USA. AA&MDSIF è un'organizzazione non a scopo di 
lucro, ai sensi dell'articolo 501(c)3. 

Grazie.

L'Aplastic Anemia & MDS International Foundation è un'organizzazione 
non a scopo di lucro indipendente, la cui missione consiste nell'offrire 
sostegno a genitori, famiglie e operatori sanitari nella gestione delle 
seguenti patologie: 

• Anemia aplastica 

• Sindromi mielodisplastiche (MDS) 

• Emoglobinuria parossistica notturna (PNH)

• Patologie del midollo osseo correlate 

Il presente libretto contiene informazioni di carattere generale relative 
all'anemia aplastica, nonché alle modalità di diagnosi e trattamento. Sebbene 
il presente libretto sia stato sottoposto a un'attenta revisione da parte di 
medici indipendenti, al fine di garantirne l'accuratezza, le informazioni in 
esso contenute non devono essere intese come sostitutive del parere medico. 
Consultare sempre il proprio medico per ricevere un consiglio esperto. 

Per ulteriori informazioni, visitare il sito web www.AAMDS.org. 

Si desidera esprimere un ringraziamento speciale all'esperto che ha offerto il 
suo contributo alla creazione del presente libretto: 

Neal S. Young, MD
Responsabile, Divisione Ematologia 
National Heart, Lung, and Blood Institute 
National Institutes of Health

Il presente documento costituisce una traduzione in lingua italiana 
delle informazioni originali della AA&MDSIF. Alcuni contenuti sono 
stati modificati per quanto riguarda lo stato e l'utilizzo di farmaci per 
il trattamento delle MDS al di fuori degli Stati Uniti. Le informazioni 
contenute nel presente libretto non devono essere intese come 
sostitutive del parere medico. Per ulteriori informazioni sull'anemia 
aplastica, rivolgersi al personale sanitario di vostra fiducia.
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Scoprire di essere affetti da anemia aplastica 
potrebbe essere un duro colpo. La lettura del 
presente libretto aiuterà il paziente e la propria 
famiglia a trovare risposte utili alle proprie 
domande. Alcuni lo leggeranno da cima a fondo. 
Altri leggeranno esclusivamente i paragrafi che 
hanno necessità di consultare nell'immediato e 
riprenderanno in mano il libretto in un secondo 
momento per approfondire alcuni aspetti. 

Per ulteriori informazioni sull'anemia aplastica  
e sulle patologie correlate, visitare il sito web  
www.AAMDS.org. 

"Questo libretto è stato di grande aiuto per 

me e per la mia famiglia. Grazie per aver raccolto 

tutte le informazioni fondamentali di cui avevo 

bisogno in unico documento". 

—Mara

 

 
Il presente documento costituisce una 
traduzione in lingua italiana delle 
informazioni originali della AA&MDSIF. 
Alcuni contenuti sono stati modificati 
per quanto riguarda lo stato e l'utilizzo 
di farmaci per il trattamento delle 
MDS al di fuori degli Stati Uniti. Le 
informazioni contenute nel presente 
libretto non devono essere intese 
come sostitutive del parere medico. 
Per ulteriori informazioni sull'anemia 
aplastica, rivolgersi al personale sanitario 
di vostra fiducia.

 
Utilizzo del presente libretto

http://www.AAMDS.org
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Cos'è l'anemia aplastica?
L'anemia aplastica è una patologia rara e grave, 
che si verifica quando il midollo osseo non è più 
in grado di produrre una quantità sufficiente di 
cellule ematiche (del sangue). Basse conte ematiche 
causano anemia, emorragie e infezioni.

Chi viene colpito da anemia 
aplastica?
Ogni anno, in Europa, l'anemia aplastica colpisce 
all'incirca 1500-1700 persone appartenenti a fasce 
d'età, etnie e generi diversi. Tuttavia, si registra una 
maggiore incidenza nei bambini, negli adolescenti e 
nei giovani.

Quali sono le cause dell'anemia 
aplastica?
La maggior parte degli esperti ritiene che l'anemia 
aplastica si verifica quando il sistema immunitario 
attacca e distrugge le cellule staminali del midollo 
osseo, che svolgono un ruolo determinante nella 
produzione di cellule ematiche. Quando le cellule 
staminali del midollo osseo vengono distrutte, le 
conte ematiche subiscono un calo, raggiungendo 
spesso livelli estremamente bassi.

Quali sono i sintomi dell'anemia 
aplastica?
I sintomi dell'anemia aplastica, che sono causati 
dalla presenza di basse conte ematiche, dipendono 
dal tipo di cellula del sangue colpita. Nello 
specifico, un basso livello di globuli rossi causa 
affaticamento, un basso livello di globuli bianchi 
determina un aumento del rischio di infezioni e, 
infine, un basso livello di piastrine causa emorragie 
e la formazione di lividi.

Come viene diagnosticata 
l'anemia aplastica?
Il medico prescriverà alcuni esami del sangue e del 
midollo osseo.  

Una panoramica  
sull'anemia aplastica
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Metodi di trattamento 
dell'anemia aplastica
Terapia di supporto

■■ Le trasfusioni di sangue, che consistono nel 
trasferimento di una certa quantità di sangue 
da un donatore a un ricevente, determinano 
un aumento delle conte ematiche.

■■ I fattori di crescita, che stimolano la crescita 
e la maturazione delle cellule del sangue, 
si rivelano generalmente utili solo in modo 
temporaneo e non possono sostituirsi a una 
terapia immunosoppressiva o a un trapianto 
di cellule staminali.

■■ Gli antibiotici consentono di prevenire e di 
curare le infezioni. 

Trattamento attivo
■■ La terapia farmacologica immunosoppressiva 
determina un contenimento della risposta 
immunitaria, impedendo al sistema 
immunitario di attaccare il midollo 
osseo e consentendo, in tal modo, alle 
cellule staminali e alle conte ematiche di 
ricominciare a crescere. 

Il trapianto di cellule staminali consiste 
nel trasferimento di cellule staminali 
ematopoietiche (in grado, cioè, di formare le 
cellule del sangue) da un donatore sano al 
sistema circolatorio di un ricevente malato. Le 
cellule staminali raggiungono il midollo osseo e 
avviano la produzione di cellule ematiche sane. 
Tale fenomeno determina un aumento delle 
conte ematiche.

 
Cinque passi verso un 
ruolo attivo nella cura della 
propria salute
Come accade nella maggior parte dei casi, i 
pazienti affetti da anemia aplastica desiderano 
controllarsi il più possibile. Seguono cinque 
metodi utili da adottare per avere un ruolo 
attivo nella cura della propria salute:

1. �Trovare un esperto specializzato in anemia 
aplastica con cui poter lavorare. 

2. �Apprendere il più possibile sull'anemia 
aplastica e sulle possibili opzioni di 
trattamento. 

3. �Rivolgersi al proprio medico e ad altri 
professionisti del settore sanitario. 

4. �Annotare le proprie informazioni mediche 
su un bloc-notes o un computer. 

5. �Elaborare un piano di cura insieme al 
proprio medico.
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Cos'è l'anemia aplastica?
L'anemia aplastica è una condizione caratterizzata 
dall'incapacità del midollo osseo di produrre una 
quantità sufficiente di cellule del sangue, che 
comporta una riduzione delle conte ematiche.

Cosa bisogna sapere del 
sangue
Per comprendere l'anemia aplastica, è importante 
conoscere alcuni aspetti relativi al sangue. 

Da cosa è composto il sangue? 
Il sangue è formato da cellule ematiche sospese 
nel plasma, un liquido costituito principalmente 
da acqua, al cui interno sono presenti sostanze 
chimiche, tra cui proteine, ormoni, minerali  
e vitamine. 

Quali sono i tre tipi di cellule del sangue? 
1. I globuli rossi, detti anche eritrociti, 

corrispondono all'incirca a metà del volume del 
sangue e contengono emoglobina, ovvero una 
proteina che trasporta l'ossigeno dai polmoni a 
tutte le cellule dell'organismo. 

2. I globuli bianchi, detti anche leucociti, sono 
preposti alla difesa dell'organismo contro le 
infezioni. 

3. Le piastrine, dette anche trombociti, sono cellule 
di piccole dimensioni che svolgono un ruolo 
importante nel processo di coagulazione del 
sangue e di arresto delle emorragie.

“Ho da poco scoperto di essere affetto da 

anemia aplastica. Voglio sapere tutto su questa 

malattia: cos’è e perché si manifesta”.

—Enrico

Come si formano le cellule del sangue?
Il processo di formazione delle cellule del sangue, 
noto con il nome di ematopoiesi, ha luogo nel 
midollo osseo, ovvero un tessuto spugnoso presente 
all'interno di alcune ossa, che contiene cellule 
progenitrici giovani chiamate cellule staminali. 

Lo sviluppo di cellule staminali in grado di formare 
le cellule del sangue determina la formazione dei tre 
tipi di cellule ematiche. Durante questo processo, 
le cellule staminali creano continuamente copie 
(cloni) di se stesse, producendo inoltre cellule 
ematiche mature. 

Una volta completamente mature e funzionali, 
queste cellule abbandonano il midollo osseo 
facendo il loro ingresso nel sangue. I soggetti 
sani possiedono una quantità di cellule staminali 
sufficiente a produrre le cellule ematiche di cui 
l'organismo ha bisogno quotidianamente.

Uno sguardo più approfondito  
all'anemia aplastica
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Quali sono le cause dell'anemia 
aplastica? 
L'anemia aplastica è causata dalla distruzione 
delle cellule staminali del midollo osseo che, in 
condizioni normali, si sviluppano trasformandosi 
in tre tipi di cellule ematiche: globuli rossi, globuli 
bianchi e piastrine. 

La maggior parte dei ricercatori sostiene che la 
distruzione delle cellule è causata da un attacco 
anomalo alle proprie cellule da parte del sistema 
immunitario che, normalmente, difende l'organismo 
solo da sostanze estranee. Quando il sistema 
immunitario attacca l'organismo in cui risiede, si 
parla di malattia autoimmune. È opinione comune 
che l'anemia aplastica rientri in questa tipologia di 
patologie, a cui appartengono, ad esempio, l'artrite 
reumatoide e il lupus.

Due tipi di anemia aplastica
L'anemia aplastica può essere di due tipi: acquisita 
o ereditaria.

Anemia aplastica acquisita
L'anemia aplastica acquisita, che può insorgere in 
qualsiasi momento della vita, è, nella maggior parte 
dei casi, di natura idiopatica, vale a dire priva di 
una causa nota. Tuttavia, talvolta, questa tipologia 
di anemia aplastica è notoriamente causata da 
trattamenti radioterapici o chemioterapici per la 
cura del cancro. Questa patologia è stata anche 
associata all'esposizione chimica a taluni farmaci e 
alla gravidanza. 

Anemia aplastica ereditaria
L'anemia aplastica ereditaria, che si trasmette 
geneticamente da genitori a figli e viene solitamente 
diagnosticata durante l'infanzia, risulta meno 
comune rispetto alla tipologia acquisita. 

Cellule staminali
Globuli rossi  
(RBC)

Globuli  
bianchi (WBC)

Piastrine

Midollo osseo

Un midollo osseo sano contiene cellule staminali.
La maturazione delle cellule staminali presenti nel midollo osseo  
determina la formazione di globuli rossi, globuli bianchi e piastrine.
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Le persone che sviluppano l'anemia aplastica 
ereditaria presentano spesso - ma non sempre - altre 
anomalie fisiche. 

Un tipo di anemia aplastica ereditaria di recente 
scoperta è causato da un accorciamento eccessivo 
delle estremità dei cromosomi, chiamate telomeri, 
presente prevalentemente negli adulti. I familiari 
dei pazienti affetti da questa patologia potrebbero 
presentare una storia clinica di anemia aplastica 
o cicatrici (fibrosi) dei polmoni o del fegato. La 
diagnosi di questo tipo di anemia aplastica è 
possibile solo mediante l'esecuzione di speciali test. 

Cosa non causa l'anemia 
aplastica?
L'anemia aplastica non è una patologia contagiosa e 
non può essere trasmessa da persona a persona.

La presenza di basse conte ematiche non è causata 
necessariamente dall'anemia plastica, ma anche 
da altre condizioni sanitarie, come, ad esempio, 
le infezioni (tra cui l'HIV) e alcune malattie 
autoimmuni, come il lupus. 

Il grande interrogativo
D: �Sono affetto/a da anemia aplastica. A cosa 

andrò incontro con il passare del tempo? Qual 
è la mia aspettativa di vita?

R: �Il decorso dell'anemia aplastica varia 
enormemente da persona a persona. Ad 
esempio, ci sono pazienti che presentano solo 
sintomi lievi e altri che manifestano sintomi 
più gravi. 

Più di cinquant'anni fa, l'anemia aplastica era 
considerata una malattia letale. Oggi, invece, i 
trattamenti standard disponibili garantiscono 
importanti miglioramenti nella stragrande 
maggioranza dei casi. Tuttavia, le possibilità di 
guarigione dipendono da numerosi fattori, come 
ad esempio la gravità della malattia, il tipo di 
trattamento ricevuto e l'età del paziente. 

 La buona notizia...
I nuovi trattamenti garantiscono ai pazienti affetti 
da anemia aplastica un'aspettativa di vita più lunga. 
Per ulteriori informazioni sui metodi di trattamento 
dell'anemia aplastica, si rimanda alla pagina 16.

Ricapitolando...

■■ L'anemia aplastica è una patologia rara e 
grave che si verifica quando il midollo osseo 
non è più in grado di produrre una quantità 
sufficiente di cellule ematiche (del sangue). 

■■ Il sangue è formato da globuli rossi, globuli 
bianchi e piastrine presenti nel plasma. 

■■ Lo sviluppo delle cellule staminali presenti 
nel midollo osseo determina la formazione 
dei tre tipi di cellule ematiche.

■■ Nella maggior parte dei casi, l'anemia 
aplastica si manifesta nel momento in cui 
il sistema immunitario attacca le cellule 
staminali del midollo osseo.

■■ L'anemia aplastica può essere di due tipi: 
acquisita o ereditaria.
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"Inizialmente mi sentivo debole, ma ho pensato 

che si trattasse semplicemente di un'influenza 

che non passava. Poi ho iniziato a fare fatica a 

respirare e la mia ragazza ha notato che sul mio 

corpo si formavano facilmente dei lividi. È stato 

a quel punto che ho capito che si trattava di 

qualcosa di più serio, quindi ho deciso di andare 

dal medico".

–Giacomo 

Basse conte ematiche
I sintomi dell'anemia aplastica sono causati dalla 
presenza di basse conte ematiche. Ciò significa che 
l'organismo contiene una quantità insufficiente di 
uno o più tipi di cellule ematiche. 

Basso livello di globuli rossi 
Un basso livello di globuli rossi è chiamato anemia.  
I globuli rossi trasportano l'ossigeno dai polmoni al 
resto dell'organismo. 

Basso livello di globuli bianchi 
Un basso livello di globuli bianchi è chiamato 
leucopenia. I globuli bianchi difendono l'organismo 
dalle infezioni attaccando e distruggendo batteri e 
virus. I neutrofili rappresentano il tipo più comune 
di globuli bianchi. Di conseguenza, una riduzione 
del livello di globuli bianchi è chiamata solitamente 
neutropenia. 

Basso livello di piastrine  
Un basso livello di piastrine è chiamato 
trombocitopenia. Le piastrine svolgono un ruolo 
determinante nel coagulo del sangue e nel controllo 
delle emorragie. 

Quali sono i sintomi delle basse 
conte ematiche? 
I sintomi delle basse conte ematiche dipendono 
dal tipo di cellula del sangue colpita. Nel caso 
dell'anemia aplastica, si assiste, quasi sempre, 
a una riduzione delle conte di tutti e tre i tipi 
di cellule ematiche. Per ulteriori informazioni 
sui sintomi correlati a ciascun tipo di cellula, 
si rimanda al paragrafo sottostante. Annotare 
eventuali sintomi e comunicarli al proprio medico. 

I sintomi possono essere numerosi oppure solo uno 
o due. Durante il decorso della malattia, è possibile 
inoltre notare la comparsa di un nuovo sintomo. 

Bassi livelli di globuli rossi 
potrebbero causare:
❏ �Una ridotta capacità motoria o un eccessivo 

affaticamento

❏ �Scarsi livelli di attenzione e difficoltà di 
concentrazione 

❏ �Inappetenza (poco appetito) o perdita di peso 

❏ �Pelle più pallida del normale 

❏ �Difficoltà respiratorie 

❏ �Battito accelerato 

Quali sono i sintomi 
dell'anemia aplastica?
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Bassi livelli di globuli bianchi 
potrebbero causare: 
❏ �Frequenti fenomeni febbrili e infezioni

❏ �Contrazione di infezioni alla vescica con 
conseguenti minzioni dolorose o più frequenti 

❏ �Contrazione di infezioni ai polmoni che causano 
tosse e difficoltà respiratorie 

❏ �Infiammazioni della bocca 

❏ �Contrazione di infezioni ai seni paranasali 
(sinusite) e naso chiuso 

❏ �Contrazione di infezioni alla pelle  

Bassi livelli di piastrine 
potrebbero causare:
❏ �Formazione di lividi o emorragie più  

frequente, anche in caso di graffi e contusioni  
di piccola entità 

❏ �Cicli mestruali abbondanti

❏ �Emorragia del naso 

❏ �Presenza di macchioline piatte e di colore rosso 
sotto la pelle causate da emorragia e  chiamate 
petecchie.

❏ �Gengive sanguinanti, specialmente in seguito a 
trattamenti dentali o alla spazzolatura dei denti. 
Consultare il proprio medico prima di sottoporsi a 
qualsiasi procedura dentale.

 Ricapitolando...
■■ I sintomi dell'anemia aplastica sono causati 
dalla presenza di basse conte ematiche. 

■■ I sintomi delle basse conte ematiche 
dipendono dal tipo di cellula del sangue 
colpita.
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"Nel mio caso, la diagnosi è durata tre mesi. 

Ho consultato vari medici per individuare il 

mio problema. Alla fine, ho trovato un medico 

specializzato in problemi del sangue che è 

riuscito a eseguire una diagnosi. Dopo aver 

finalmente scoperto la malattia da cui sono 

affetta, mi sono sentita sollevata".

—Katia

L'anemia aplastica è una malattia complessa, la cui 
diagnosi può rivelarsi piuttosto difficile. I medici si 
avvalgono di numerosi strumenti che consentono 
loro di far luce su questa patologia. 

Raccogliere una storia clinica 
Al fine di comprendere le cause dei sintomi e delle 
basse conte ematiche, il medico raccoglierà una 
storia clinica dettagliata, rivolgendo ai pazienti 
domande di questo tipo: 

■■ Che sintomi ha? 

■■ Quali farmaci o integratori a base di erbe ha 
assunto?

■■ Ha avuto un'esposizione a sostanze chimiche 
pericolose? 

■■ In passato, si è sottoposto/a a trattamenti 
chemioterapici/radioterapici? 

■■ Al mattino, le sue urine sono scure o del colore 
del tè?

■■ Di recente, ha sofferto di infiammazioni del fegato?

Una storia clinica dettagliata aiuta il medico a 
eseguire una diagnosi corretta. 

Eseguire gli esami di laboratorio
Per arrivare a una corretta diagnosi della malattia e 
scoprire la causa dei sintomi, il medico prescriverà 
al paziente numerosi esami del sangue e del 
midollo osseo. I campioni prelevati verranno 
sottoposti a vari tipi di analisi. 

Gli esami del sangue 
Gli esami del sangue aiutano il medico a 
comprendere il livello di gravità del tipo di anemia 
aplastica da cui si è affetti. Tuttavia, alcuni risultati 
potrebbero rivelarsi ingannevoli. In questa pagina 
verranno illustrati i risultati degli esami del sangue. 
Confrontare questa pagina con i risultati degli esami 
del sangue eseguiti. Queste informazioni aiuteranno 
il paziente a comprendere meglio l'esito delle analisi. 

Un test importante è rappresentato dall'esame 
emocromocitometrico completo (CBC), che misura 
il numero di ciascun tipo di cellula ematica presente 
nel campione di sangue. Se il CBC evidenzia un 
basso livello di globuli rossi, globuli bianchi o 
piastrine, il medico eseguirà un esame microscopico 
delle cellule che prende il nome di striscio di 
sangue e consente di individuare eventuali cellule 
ematiche anomale. 

Il medico chiederà al paziente di sottoporsi 
regolarmente a un CBC e magari ad altri esami del 
sangue, che consentiranno di determinare il livello 
delle conte ematiche e le eventuali variazioni tra i 
vari CBC eseguiti. In caso di anomalie o variazioni 
delle conte ematiche, è necessario condurre ulteriori 
valutazioni. 

Come viene diagnosticata  
l'anemia aplastica?
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Durante un CBC, vengono analizzati: 

I globuli rossi 

■■ La conta dei globuli rossi (RBC) misura il 
numero effettivo di globuli rossi in un dato 
volume di sangue. Un basso livello di globuli 
rossi è chiamato anemia. 

■■ L'emoglobina (Hgb) misura la quantità di 
questa proteina preposta al trasporto di ossigeno 
all'interno dei globuli rossi. Le persone affette 
da anemia presentano un basso livello di 
emoglobina. 

■■ L'ematocrito (HCT) misura la quantità di globuli 
rossi in un dato volume di sangue. Il valore è 
espresso come percentuale di globuli rossi in un 
dato volume di sangue. Questo valore è tre volte 
superiore a quello dell'emoglobina. 

■■ Il volume corpuscolare medio (MCV) misura 
la dimensione media dei globuli rossi. Questo 
valore aumenta in presenza di globuli rossi più 
grandi del normale e diminuisce nel caso in cui 
questi siano più piccoli del normale. Nell'anemia 
aplastica, l'MCV dei globuli rossi è solitamente 
superiore alla norma. 

I globuli bianchi

■■ La conta dei globuli bianchi (WBC), chiamata 
anche conta leucocitaria, misura il numero 
effettivo di globuli bianchi in un dato volume 
di sangue. Un basso livello di globuli bianchi 
indica una maggiore probabilità di contrarre 
un'infezione. 

■■ Il differenziale di globuli bianchi (WBC) 
consente di analizzare i numerosi tipi di globuli 
bianchi presenti nel sangue, che proteggono 
l'organismo da vari tipi di infezioni. Ciò che 
preoccupa maggiormente i medici è la conta di 
neutrofili, che rappresentano il tipo più comune 
di globuli bianchi e i principali responsabili della 
difesa dell'organismo dalle infezioni. I neutrofili 
sono espressi come percentuale del WBC totale e 
come conta assoluta dei neutrofili (ANC).

Le piastrine

■■ La conta di piastrine (trombociti) misura il 
numero di piastrine in un dato volume di sangue. 
Un basso livello di piastrine indica una maggiore 
probabilità di emorragie. 

Valori ematici nella norma negli adulti

Esame Intervallo di normalità negli adulti * (il valore potrebbe subire 
leggere variazioni in base alle cliniche, agli ospedali e alle aree 
geografiche).

Livello di globuli rossi  
(varia in base all'altitudine)

Uomini da 4,4 a 5,8 milioni di cellule/mcL 
Donne da 3,9 a 5,2 milioni di cellule/mcL

Emoglobina Uomini da 13,8 a 17,2 grammi/dL 
Donne da 12,0 a 15,6 grammi/dL

Ematocrito Uomini dal 41% al 50% 
Donne dal 35% al 46%

MCV (volume corpuscolare medio) 76 - 100 cu µm

Livello di globuli bianchi Da 4,5 a 10 migliaia di cellule/mcL

Livello di piastrine Da 150 a 450 migliaia/mcL

*I valori ematici nella norma fanno riferimento a un intervallo anziché a un singolo volume. 
NOTA: le conte ematiche nella norma nei bambini differiscono leggermente dalle conte ematiche nella norma negli adulti. 
L'intervallo di normalità nei bambini dipende dall'età e dal genere.
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Altri esami del sangue
Dopo aver ottenuti i risultati del CBC, il medico 
potrebbe prescrivere altri esami del sangue. 

Livello dell'EPO 

L'EPO o eritropoietina è una proteina prodotta dai 
reni in caso di carenza di ossigeno nel sangue o 
in presenza di anemia. L'EPO causa una maggiore 
produzione di globuli rossi da parte del midollo 
osseo, mentre la carenza di questa proteina causa 
anemia. Un basso livello di EPO potrebbe essere 
indice di un problema diverso dall'anemia aplastica. 

Livello di ferro 

In caso di anemia, il medico potrebbe prescrivere al 
paziente l'analisi del livello di ferro nel sangue. La 
carenza di ferro causa anemia. 

Livelli di vitamina B12 e folato 

Se i globuli rossi sono più grandi del normale, il 
medico prescriverà al paziente un esame dei livelli 
di vitamina B12 e folato nel sangue. Una carenza di 
queste vitamine riduce la produzione di globuli rossi 
nel midollo osseo e causa una riduzione del numero di 
globuli bianchi, globuli rossi e piastrine nel sangue. È 
raro che pazienti affetti da anemia aplastica presentino 
bassi livelli di vitamina B12 o folato. 

Le analisi del midollo osseo 
L'esame del midollo osseo rappresenta uno strumento 
fondamentale nella diagnosi dell'anemia aplastica. Il 
medico potrebbe ripetere di tanto in tanto l'esame del 
midollo osseo per monitorare il decorso della malattia, 
nel tentativo di scoprire eventuali peggioramenti o 
miglioramenti tra un esame e l'altro. 

L'esame del midollo osseo consente di scoprire: 

■■ Il tipo e il numero esatti di cellule prodotte dal 
midollo osseo 

■■ Il livello di blasti nel midollo osseo (cellule 
ematiche immature) 

■■ La presenza di cromosomi (DNA) danneggiati 
nelle cellule del midollo osseo, vale a dire 
anomalie citogenetiche.

Le analisi del midollo osseo
Le analisi del midollo osseo si basano su una 
procedura piuttosto semplice, che viene di solito 
eseguita presso studi medici o strutture ospedaliere 
e dura all'incirca 30 minuti. Cosa aspettarsi:

■■ Il medico di fiducia somministra al paziente 
alcuni farmaci che aiutano a rilassarsi e ad 
alleviare il dolore. Solitamente, per l'esecuzione 
di questa procedura, i bambini vengono 
addormentati. 

■■ Il medico esegue un'iniezione per rendere 
insensibile l'area al di sopra dell'osso iliaco.

Aspirazione del midollo osseo (BMA)

■■ Il medico inserisce un ago che penetra nel 
midollo dell'osso iliaco. Quando l'ago è 
completamente inserito, il paziente potrebbe 
avvertire un dolore intenso e profondo.

■■ Il medico utilizza una siringa per estrarre 
l'equivalente di un cucchiaio di liquido, chiamato 
aspirato di midollo osseo. Durante l'operazione, 
il paziente potrebbe avvertire una sensazione di 
dolore pungente e di ritrazione nell'anca e fin 
sotto alla gamba. 

Biopsia del midollo osseo (BMB)

■■ Il medico inserisce nuovamente l'ago per 
estrarre un pezzo di midollo solido. Durante la 
penetrazione dell'ago, si potrebbe avvertire una 
sensazione di pressione. 

■■ Il medico preleva il  
campione di midollo  
per effettuare  
l'estrazione. Il  
paziente potrebbe  
avvertire un lieve  
spasmo. 

■■ Il medico preleva  
circa 1,5 cm di core  
del midollo osseo.
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I rischi legati all'esecuzione delle analisi 
del midollo osseo 
Le analisi del midollo osseo potrebbero comportare 
alcuni rischi di ridotta entità. È possibile che il 
punto di prelievo del campione: 

■■ Sanguini 

■■ Si infiammi 

■■ Si infetti 

■■ Sia soggetto alla formazione di un livido 

In caso di infiammazione, rivolgersi al medico 
che deciderà eventualmente di somministrare del 
paracetamolo (Tylenol®). Il medico consiglierà di 
evitare le aspirine e altri farmaci antinfiammatori 
non steroidei (NSAID) che tendono ad aumentare il 
rischio di emorragie. 

Tutte le volte che un ago penetra nella pelle è 
possibile che si sviluppi un'infezione. Tuttavia, si 
tratta di una condizione estremamente rara. 

Gli esami del midollo osseo 

Liquido (aspirato) 

Il medico di fiducia o un altro specialista, chiamato 
patologo, esaminerà il midollo osseo liquido 
(aspirato) per individuare eventuali anomalie 
correlate all'anemia aplastica. L'utilizzo di 
strumenti ed esami speciali consentirà al medico 
di individuare eventuali variazioni che potrebbero 
indicare una diagnosi diversa dall'anemia aplastica, 
come ad esempio: 

■■ Cellule ematiche con forma, dimensione o aspetto 
anomali, che prendono il nome di displasia. 
La presenza di cellule ematiche anomale è 
indice di patologie quali la MDS o sindrome 
mielodisplastica.

■■ Le anomalie cromosomiche (DNA) si riscontrano 
solitamente in malattie quali le MDS o la 
leucemia mieloide acuta (AML).

■■ La presenza di un numero eccessivo di cellule 
ematiche giovani (blasti) all'interno del midollo 
rappresenta un sintomo che potrebbe condurre 
allo sviluppo di MDS o AML.

Solido (core) 

Il medico invierà il campione solido (core) a un 
laboratorio. In base ai risultati ottenuti, il medico: 

■■ Analizzerà la quantità (cellularità) di midollo 
osseo occupato dalle cellule; un midollo osseo 
normale presenta una cellularità di circa 100 
meno l'età del paziente espressa in anni. La 
cellularità è tipicamente inferiore al 25% nel caso 
dell'anemia aplastica e al 10% in presenza di una 
patologia grave.

■■ Ricercherà eventuali cicatrici del midollo 
osseo (fibrosi) che possono interferire con 
la produzione di globuli rossi nella norma; 
solitamente questa condizione non è presente 
nell'anemia aplastica, ma può essere evidenziata 
in patologie mieloproliferative o nelle MDS.

■■ Ricercherà cellule anomale o blasti, presenti 
generalmente nel caso delle MDS o dell'AML.

Il medico potrebbe inoltre fare riferimento ad altri 
tipi specifici di analisi del midollo osseo, tra cui 
citometria a flusso e FISH. 

La citometria a flusso analizza le cellule ematiche 
prelevate dal midollo osseo del paziente. Le proteine 
presenti sulle cellule vengono marcate con coloranti 
e attraversate da un fascio di luce laser. Questo 
metodo consente di contare i vari tipi di cellule 
presenti nel midollo osseo. 

La FISH (ibridazione a fluorescenza in situ) 
consente di puntare una luce colorata su punti 
specifici dei cromosomi o dei geni. L'esame 
consente di individuare eventuali cellule del midollo 
osseo affette da un'anomalia genetica. Le anomalie 
cromosomiche rilevate dalla FISH possono indicare 
la presenza di MDS o AML.

Ricapitolando...
Per eseguire la diagnosi, il medico di fiducia 
adotterà la procedura sottostante:

■■ Raccogliere la storia clinica del paziente

■■ Eseguire esami di laboratorio (del sangue e 
del midollo osseo)

■■ Esaminare i campioni
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L'anemia aplastica si suddivide in tre categorie:

■■ Moderata

■■ Grave 

■■ Molto grave

La gravità dell'anemia aplastica è determinata dalle 
conte ematiche. 

Se si è affetti da una forma di anemia aplastica 
moderata:

■■ Le conte ematiche potrebbero essere basse, senza 
però raggiungere i livelli che caratterizzano 
l'anemia aplastica grave. 

■■ Il paziente potrebbe presentare solo pochi sintomi 
o sintomi inesistenti.

■■ Il medico di fiducia potrebbe non raccomandare 
alcun trattamento, ma limitarsi a monitorare le 
conte ematiche.

■■ Le condizioni del paziente potrebbero rimanere 
stabili per molti anni.

Se si è affetti da una forma di anemia aplastica 
grave, sono vere almeno due delle seguenti 
affermazioni:

■■ La conta dei reticolociti (globuli rossi giovani) è 
inferiore a 20.000 per microlitro (<20.000/mm3).

■■ La conta di neutrofili è inferiore a 500 cellule per 
microlitro (<500/mm3).

■■ La conta delle piastrine è inferiore a 20.000 
cellule per microlitro (<20.000/mm3).

Se si è affetti da una forma di anemia aplastica 
molto grave: 

■■ La conta dei neutrofili è inferiore a 200 cellule per 
microlitro (<200/mm3).

■■ Le conte ematiche sono simili a quelle 
evidenziate nei pazienti affetti da anemia 
aplastica grave.

L'anemia aplastica è correlata ad altre 
due patologie del midollo osseo:

■■ Le MDS o sindromi mielodisplastiche 

■■ La PNH o emoglobinuria parossistica notturna 

Come accade nel caso dell'anemia aplastica, queste 
patologie impediscono al midollo osseo di produrre 
cellule in modo adeguato. 

Come viene classificata l'anemia 
aplastica? 
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Le MDS sono correlate all'anemia aplastica:

■■ Una piccola percentuale di pazienti affetti da 
anemia aplastica sviluppa MDS.

■■ Come accade nel caso dell'anemia aplastica, le 
MDS possono causare un abbassamento delle 
conte ematiche. I sintomi dipendono dal tipo di 
cellula ematica colpita (si rimanda alle pagine 8 
e 9). 

■■ Una biopsia del midollo osseo si rivela necessaria 
per stabilire se un paziente è affetto da anemia 
aplastica o MDS.

Le MDS differiscono dall'anemia aplastica per i 
seguenti motivi: 

■■ Nelle MDS, una cellula staminale anomala del 
midollo osseo produce cellule staminali anomale. 
Nell'anemia aplastica, le cellule staminali del 
midollo osseo producono cellule ematiche 
normali, ma in quantità insufficienti. 

■■ Diversamente da quanto accade nel caso 
dell'anemia aplastica, con l'avanzare dell'età, le 
probabilità di sviluppare MDS sono più elevate. 

La PNH è correlata all'anemia aplastica:

■■ In più di 10 persone su 100 colpite da anemia 
aplastica verrà diagnosticata anche la PNH 
oppure si assisterà alla comparsa della patologia 
in un momento successivo. Le caratteristiche 
delle due patologie presentano livelli di gravità 
differenti. 

■■ Alcune persone affette da PNH svilupperanno 
l'anemia aplastica.

La PNH differisce dall'anemia aplastica per i 
seguenti motivi: 

■■ Nella PNH, una cellula staminale anomala del 
midollo osseo produce globuli rossi anomali. 
Nella PNH, i globuli rossi vengono attaccati 
dalle proteine e distrutti nel flusso sanguigno. 
Nell'anemia aplastica, le cellule staminali del 
midollo osseo producono cellule ematiche 
normali, ma in quantità insufficienti. 

■■ Almeno una persona su tre affetta da PNH 
presenta coaguli di sangue. I sintomi dipendono 
dal punto in cui si sviluppa il coagulo. 

■■ A volte, le urine delle persone affette da PNH 
presentano un colore scuro, che dipende 
dall'emoglobina rilasciata dai globuli rossi 
distrutti nel sistema circolatorio e filtrati dai reni. 

■■ In questi casi, viene utilizzato il metodo della 
citometria a flusso per misurare le proteine 
presenti sulle cellule ematiche chiamate CD55 e 
CD59 che, nel caso della PNH, registrano livelli 
ridotti.

Per ulteriori informazioni sulle tre patologie, visitare 
la pagina dell'Aplastic Anemia & MDS International 
Foundation sul sito web www.AAMDS.org. 

Ricapitolando...
■■ L'anemia aplastica può essere suddivisa in 
tre gruppi: moderata, grave e molto grave.

■■ L'anemia aplastica è correlata ad altre due 
patologie del midollo osseo: le MDS e  
la PNH.

http://www.AAMDS.org
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"Ho da poco scoperto che mia figlia è affetta 

da anemia aplastica. Desideravo fortemente 

che non fosse così, ma sono felice di vivere in 

un'epoca che offre tantissime opzioni di cura. 

Questo mi dona speranza".

—Stefano

Prima di qualsiasi trattamento... 

Consultare il medico per conoscere eventuali 
rischi e benefici, al fine di compiere una 
scelta informata del trattamento più idoneo 
al proprio caso. 

Il principale obiettivo del trattamento dell'anemia 
aplastica consiste nell'aumentare il numero di 
cellule sane nel sangue. In caso di aumento delle 
conte ematiche: 

■■ La necessità di effettuare una trasfusione di 
sangue da parte di un donatore è meno probabile. 

■■ I sintomi sono meno intensi. 

■■ La qualità della vita migliora. 

Considerazioni relative 
all'elaborazione di un piano  
di cura
Il medico effettuerà varie valutazioni allo scopo 
di individuare il trattamento più idoneo a ciascun 
caso. Ad esempio: 

■■ I sintomi 

■■ L'età 

■■ La gravità del caso (si rimanda alla pagina 14)

■■ L'eventuale presenza di altre patologie o condizioni

■■ L'eventuale presenza di un'altra persona 
(solitamente un familiare) che desideri e sia 
idonea a effettuare una donazione di cellule 
staminali compatibili

Riepilogo dei trattamenti
I trattamenti si suddividono in due categorie: 
quelli che consentono di migliorare le condizioni 
dell'anemia aplastica (trattamenti attivi) e quelli 
che alleviano i sintomi della malattia (terapia di 
supporto). Sebbene contribuisca alla riduzione dei 
sintomi dell'anemia aplastica, quest'ultima opzione 
non ne corregge la causa. 

I trattamenti previsti dalla terapia di 
supporto includono:

Le trasfusioni di sangue, che consistono nel 
trasferimento di una certa quantità di sangue 
da un donatore a un ricevente e determinano 
un aumento temporaneo delle conte ematiche 
finché gli altri trattamenti non si riveleranno 
efficaci.

I fattori di crescita, che stimolano la crescita 
e la maturazione delle cellule ematiche e 
offrono benefici temporanei, senza però 
risolvere il problema del sistema immunitario 
che causa l'anemia aplastica. Questa opzione 
di trattamento non è intesa come sostitutiva 
della terapia immunosoppressiva o del 
trapianto di cellule staminali. 

Gli antibiotici, che consentono di prevenire  
e di curare le infezioni.

Metodi di trattamento  
dell'anemia aplastica
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I trattamenti attivi più comuni sono:

La terapia farmacologica immunosoppressiva, 
che impedisce al sistema immunitario di 
attaccare il midollo osseo e consente, in 
tal modo, alle cellule staminali e alle conte 
ematiche di riprendere a crescere. Si tratta 
del trattamento tipicamente utilizzato per 
i pazienti più anziani o in assenza di un 
donatore di cellule staminali.

Il trapianto di cellule staminali consiste 
nel trasferimento di cellule staminali 
ematopoietiche (in grado, cioè, di formare le 
cellule del sangue) da un donatore sano al 
sistema circolatorio di un ricevente malato. 
Queste cellule raggiungono il midollo osseo 
e avviano la produzione di cellule sane. Si 
tratta del trattamento tipicamente utilizzato 
per i pazienti più giovani affetti da anemia 
aplastica grave in presenza di donatore.

Trattamenti previsti dalla terapia 
di supporto

Trasfusioni di sangue
Le trasfusioni di sangue, che consistono nel 
trasferimento di cellule ematiche da un donatore al 
sistema circolatorio di un ricevente malato, vengono 
eseguite in pazienti che presentano basse conte 
ematiche. 

I due tipi di trasfusioni tipicamente utilizzati per il 
trattamento dei pazienti affetti da anemia aplastica 
sono: 

■■ Le trasfusioni di globuli rossi 

■■ Le trasfusioni di piastrine 

La vita media dei globuli bianchi è brevissima. 
Questo è il motivo per cui i soggetti che presentano 
un basso livello di globuli bianchi ricevono solo 
raramente questo tipo di trasfusioni. 

Trasfusioni di globuli rossi 
In caso di carenza di globuli rossi sani, il paziente 
potrebbe essere sottoposto a una trasfusione di 
globuli rossi, che dura solitamente dalle due alle 
cinque ore. Ecco cosa ci si deve aspettare.

Prima della trasfusione: 

■■ Il paziente verrà sottoposto ad alcuni esami 
del sangue per verificare la compatibilità con il 
donatore. Solitamente, questa procedura dura 
circa un'ora.  

■■ Al fine di migliorare l'efficacia delle trasfusioni, 
il sangue del donatore potrebbe essere sottoposto 
a un processo di filtrazione, che riduce il rischio 
di sviluppare una risposta immunitaria avversa 
proveniente dal sangue (malattia del trapianto 
contro l'ospite o GVHD).

■■ Prima della trasfusione, il medico potrebbe 
prescrivere alcuni farmaci, tra cui il Tylenol® e il 
Benadryl® per prevenire la comparsa di febbre, 
brividi e reazioni allergiche. 

■■ Per rendere insensibile l'area dell'iniezione, 
il medico potrebbe applicare un gel chiamato 
EMLA. 

■■ Il paziente sarà sottoposto a un'infusione 
endovenosa (IV), vale a dire un'iniezione  
in vena.

Durante la trasfusione: 

■■ L'infermiere/a monitorerà i parametri vitali 
(temperatura, frequenza cardiaca, frequenza 
respiratoria e pressione sanguigna). 

■■ Verranno iniettate da una a tre unità di globuli 
rossi senza plasma (sacche di globuli rossi). 

Dopo la trasfusione: 

■■ L'eventuale somministrazione di Benadryl®  
causa sonnolenza. 
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Effetti collaterali della trasfusione di globuli 
rossi
Una trasfusione di globuli rossi potrebbe causare 
alcuni effetti collaterali, tra cui: 

■■ Reazioni allergiche

■■ Febbre

■■ Comparsa di eruzioni cutanee o orticaria

Terapia ferrochelante per il trattamento del 
sovraccarico di ferro

Un effetto collaterale importante direttamente 
correlato alla frequenza di trasfusioni di globuli 
rossi è l'accumulo di ferro nel sangue (sovraccarico 
di ferro), che rappresenta un rischio per gli organi, 
compreso il cuore. Il sovraccarico di ferro può 
verificarsi in seguito a dieci trasfusioni di globuli 
rossi (20 unità). Se il livello di ferro nel sangue (o 
ferritina) è superiore a 1.000, il valore è considerato 
sufficientemente elevato da spingere il medico 
a considerare l'eventualità di un trattamento. 
Il sovraccarico di ferro può essere trattato con 
ferrochelanti.

La Food and Drug Administration statunitense 
(FDA) ha approvato tre tipi di ferrochelanti per il 
trattamento del sovraccarico di ferro negli USA. 

■■ Il deferasirox (Exjade®) è una compressa da 
ingerire dopo averla disciolta e mescolata 
in acqua o succo. Il medicinale deve essere 
assunto una volta al giorno. Poiché è adatto alla 
somministrazione orale, il deferasirox è anche 
chiamato ferrochelante orale. 

■■ La deferoxamina (Desferal®) è un medicinale 
liquido solitamente somministrato mediante 
infusione lenta sottocute con una pompa per 
infusione leggera e portatile. L'altra modalità  
di somministrazione è l'infusione endovenosa 
(flebo IV).

■■ Il deferiprone (Ferriprox®) è una compressa 
che viene assunta generalmente tre volte al 
giorno (mattina, pomeriggio e sera). Il numero 
di compresse ingerite giornalmente dipende dal 
peso del paziente e dai livelli di ferro presenti 
nell'organismo.

Trasfusioni di piastrine 
In presenza di bassi livelli di piastrine sane nel 
sangue o in caso di emorragia, potrebbe essere 
necessario sottoporsi a una trasfusione di piastrine.  
La velocità con cui l'organismo sviluppa anticorpi 
è più elevata nel caso delle piastrine rispetto ai 
globuli rossi. Di conseguenza, in alcuni pazienti che 
si sono sottoposti a un certo numero di trasfusioni 
di piastrine, questo trattamento si rivela inefficace. 

Gli effetti collaterali della trasfusione di 
piastrine

Le probabilità con cui le piastrine causano una 
risposta immunitaria sono superiori rispetto a quelle 
dei globuli rossi. Di conseguenza, è più probabile 
che il paziente manifesti alcuni effetti collaterali, 
quali brividi o febbre. 

In caso di trasfusione, evitare di utilizzare 
il sangue di consanguinei

D: Ho da poco scoperto di essere affetto 
da anemia aplastica e ho bisogno di una 
trasfusione. Mia madre si offerta di donarmi 
il suo sangue, ma i medici me lo hanno 
impedito. Perché?

R: Un familiare stretto, come ad esempio una 
madre, potrebbe essere un buon candidato 
per il trapianto di cellule staminali. Se è già 
stata eseguita una trasfusione di sangue dalla 
madre, il trapianto potrebbe avere minori 
probabilità di successo. Di conseguenza, sia 
in caso di idoneità sia in caso di inidoneità 
della madre al trapianto di cellule staminali, 
è preferibile utilizzare il sangue di un non 
consanguineo. 
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Fattori di crescita
I fattori di crescita sono sostanze chimiche 
(proteine) prodotte dall'organismo, che stimolano la 
produzione di cellule ematiche da parte del midollo 
osseo. La maggior parte delle persone affette da 
anemia aplastica presenta livelli naturalmente più 
elevati di fattori di crescita rispetto ai soggetti sani, 
in quanto il loro organismo tenta di stimolare il 
midollo osseo malato a produrre cellule ematiche. 

In alcuni casi, l'assunzione di fattori di crescita 
sintetici da parte delle persone affette da anemia 
aplastica determina un miglioramento delle 
funzionalità del midollo osseo. I fattori di crescita 
registrano un tasso di successo maggiore nei 
soggetti che evidenziano conte ematiche più elevate 
e ciò è dovuto alla presenza di un maggior numero 
di cellule del midollo osseo da stimolare.

Fattori di crescita dei globuli rossi 

L'eritropoietina o EPO è un fattore di crescita prodotto 
dai reni, che determina un aumento della produzione 
di queste cellule da parte del midollo osseo. 

In commercio, sono disponibili forme sintetiche di 
eritropoietina, tra cui ad esempio: 

■■ l'eritropoietina (Epogen® e Procrit®), che viene 
somministrata almeno una volta a settimana per 
iniezione sottocute o endovenosa. 

■■ La darbepoietina (Aranesp®), che viene 
somministrata ogni 2-3 settimane per iniezione 
sottocute o endovenosa.

Fattori di crescita dei globuli bianchi 

I fattori di crescita dei globuli bianchi stimolano il 
midollo osseo a produrre globuli bianchi. I fattori di 
crescita dei globuli bianchi più comuni sono: 

■■ Il G-CSF (fattore di stimolazione delle colonie di 
granulociti), disponibile sotto i nomi commerciali 
Filgrastim® e Neupogen®, che determina un 
aumento del rischio di sviluppare le MDS. Il 
suo uso è, pertanto, riservato esclusivamente 
ai pazienti che presentano un'infezione attiva 
dovuta a bassi livelli di globuli bianchi. 

■■ Il GM-CSF (fattore di stimolazione delle colonie di 
granulociti e macrofagi), che è disponibile sotto i 
nomi commerciali Leukine® e Sargramostim®.

Antibiotici
In caso di febbre, è necessario consultare 
immediatamente il medico oppure recarsi al pronto 
soccorso, in quanto questa condizione è spesso 
indice di una grave infezione in corso.  Nei pazienti 
che evidenziano basse conte di neutrofili e febbre, 
è necessario avviare il prima possibile una terapia 
antibiotica. 

Terapia farmacologica 
immunosoppressiva
La maggior parte degli scienziati ritiene che 
l'anemia aplastica si manifesta nel momento in cui 
il sistema immunitario attacca e distrugge alcune 
cellule staminali del midollo osseo, che non è più in 
grado di produrre un numero sufficiente di cellule 
ematiche. 

I farmaci immunosoppressivi determinano una 
riduzione della risposta immunitaria dell'organismo, 
consentendo in tal modo alle cellule del midollo 
osseo di riprendere a crescere e a produrre altre 
cellule ematiche. 

I benefici della terapia farmacologica  
immunosoppressiva
Questa terapia rappresenta generalmente il primo 
trattamento utilizzato nei pazienti più anziani 
e in assenza di un donatore di cellule staminali 
consanguineo compatibile. I benefici sono numerosi 
e consistono solitamente in:

■■ Una guarigione almeno parziale del midollo 
osseo.

■■ Una riduzione degli effetti collaterali. 

■■ Degenze ospedaliere di breve durata. 
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Farmaci immunosoppressivi
I farmaci immunosoppressivi più comunemente 
utilizzati per il trattamento dell'anemia aplastica 
sono: 

■■ Globulina anti-timociti (ATG)

■■ Ciclosporina 

Globulina anti-timociti (ATG)

Cos'è l'ATG?

La globulina anti-timociti (ATG) è un tipo di 
anticorpo sviluppato mediante l'utilizzo del siero 
di cavalli o conigli. Per questo motivo, si fa talvolta 
riferimento a questa sostanza con il nome di 
ATG di cavallo (hATG) o ATG di coniglio (rATG). 
Nello specifico, l'ATG è in grado di riconoscere 
e di distruggere le cellule T ed è solitamente 
impiegata nel trattamento dell'anemia aplastica 
in combinazione con la ciclosporina. La globulina 
anti-timociti è inoltre utilizzata unitamente al 
trattamento chemioterapico prima del trapianto 
di cellule staminali al fine di ridurre il rischio di 
sviluppare la malattia del trapianto contro l'ospite.

Quali sono i benefici dell'ATG?

L'ATG distrugge specifiche cellule del sistema 
immunitario chiamate linfociti T, vale a dire 
le cellule che attaccano le cellule staminali 
dell'organismo. Ciò consente al midollo osseo di 
ricreare il patrimonio di cellule staminali che, a loro 
volta, producono cellule ematiche.

Modalità di somministrazione dell'ATG

La somministrazione dell'ATG avviene solitamente 
per infusione endovenosa (IV) per 8-12 ore al 
giorno, per quattro giorni. Il programma delle 
infusioni dipende dalle specifiche esigenze del 
paziente, dal tipo di ATG impiegata e dai metodi 
adottati dal medico o dalla struttura ospedaliera. 
Nessun programma al momento sembra avere 
riscontri in assoluto più positivi rispetto ad altri.

Qual è il livello di efficacia dell'ATG?

■■ Se utilizzata in modo indipendente, l'ATG 
determina un miglioramento delle conte ematiche 
in circa il 50% dei casi. 

■■ Se utilizzata in combinazione con la ciclosporina, 
l'ATG determina un miglioramento delle conte 
ematiche in circa 7 casi su 10. 

■■ In caso di successo, l'ATG annulla solitamente 
il bisogno di trasfusioni in un lasso di tempo di 
3-6 mesi, mentre, per una guarigione completa, 
potrebbe essere necessario più di un anno. 

■■ In caso di insuccesso del primo trattamento, 
talvolta è previsto un secondo trattamento a 
base di ATG, che comunque non viene quasi mai 
ripetuto prima di sei mesi dalla fine del primo 
trattamento.

Gli effetti collaterali dell'ATG

Gli effetti collaterali di un'infusione  
endovenosa (IV) di ATG sono:

■■ Brividi 

■■ Febbre 

■■ Orticaria  

Questi effetti collaterali scompaiono al termine  
del trattamento. 
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Effetti collaterali meno comuni 

Raramente, alcuni pazienti manifestano una 
reazione allergica grave all'ATG chiamata anafilassi, 
che causa un calo della pressione sanguigna e 
difficoltà respiratorie e potrebbe rivelarsi persino 
letale. 

Prima della somministrazione dell'ATG, si 
raccomanda di sottoporsi a un esame dermatologico 
che evidenzi le probabilità di sviluppare anafilassi 
a questo medicinale. In caso di comparsa di 
una lieve reazione allergica evidenziata nel test 
dermatologico, è possibile proseguire con la terapia, 
a condizione che le prime assunzioni prevedano 
dosaggi ridotti, che consentono all'organismo di 
abituarsi gradualmente alla sostanza. 

Un altro effetto collaterale dell'ATG è la malattia da 
siero, che si verifica quando il sistema immunitario 
reagisce alle proteine estranee presenti nel 
medicinale. Questa reazione causa febbre, eruzioni 
cutanee, dolori articolari e muscolari. I sintomi 
della malattia da siero compaiono generalmente 
una o due settimane dopo il primo dosaggio di 
ATG. Durante il trattamento a base di ATG e per 
alcune settimane successive, al paziente verranno 
somministrati steroidi (prednisone) per prevenire o 
curare la malattia da siero. Solitamente, gli steroidi 
non vengono somministrati continuativamente 
per più di tre o quattro settimane, in quanto non 
curano l'anemia aplastica e possono causare effetti 
collaterali.

Un effetto collaterale tardivo dell'ATG e degli 
steroidi somministrati congiuntamente a questo 
anticorpo, è la necrosi avascolare dell'anca, che 
si manifesta in caso di riduzione dell'afflusso 
sanguigno all'anca che causa la morte dell'osso 
iliaco. Questa condizione, che causa dolore nella 
zona inguinale e difficoltà di deambulazione, 
può manifestarsi anche dopo mesi o anni dal 
trattamento e viene diagnosticata con una 
radiografia (raggi X) dell'anca. Nello stadio iniziale, 
la diagnosi è possibile anche mediante risonanza 
magnetica (MRI). 

Ciclosporina 

Il funzionamento della ciclosporina

La ciclosporina impedisce ai linfociti T di attivarsi. 
Una volta disattivate, queste cellule non riescono 
più ad attaccare le cellule staminali presenti nel 
midollo osseo che, a questo punto, riprendono  
a crescere. 

Modalità di somministrazione della 
ciclosporina

La ciclosporina si presenta sotto forma di liquido 
o pillola. La prima dose dipende dal peso del 
paziente, mentre le dosi successive dipendono 
dal livello di ciclosporina presente nel sangue. 
Un livello eccessivamente basso di ciclosporina è 
inefficace, mentre un livello eccessivamente elevato 
causa effetti collaterali. In caso di risposta positiva 
dell'organismo alla ciclosporina, il medico potrebbe 
decidere di ridurre la dose somministrata nel tempo. 

Qual è il livello di efficacia della ciclosporina?

■■ Se utilizzata in modo indipendente, la 
ciclosporina risulta meno efficace dell'ATG. 

■■ Se utilizzata in combinazione con l'ATG, la 
ciclosporina determina un miglioramento delle 
conte ematiche in circa 7 casi su 10. 

Gli effetti collaterali della ciclosporina

Il medico di fiducia dovrebbe monitorare la 
comparsa di eventuali effetti collaterali. La 
ciclosporina potrebbe causare:

■■ Un aumento della pressione sanguigna 

■■ Un danno ai reni

■■ Una perdita di magnesio o potassio

■■ Un'infiammazione del fegato

■■ Un aumento della peluria

■■ Un gonfiore alle gengive
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Questi problemi vengono solitamente corretti. 
Ad esempio, il medico potrebbe prescrivere 
alcuni farmaci in grado di abbassare la pressione 
sanguigna e integrare i livelli di magnesio 
o potassio. In caso di utilizzo prolungato di 
ciclosporina, come accade solitamente nel 
trattamento dell'anemia aplastica, potrebbe 
verificarsi un danno permanente ai reni. È pertanto 
importante monitorare attentamente il livello di 
creatinina, mediante un test della funzionalità 
renale. Un aumento del livello di creatinina è una 
condizione che spinge solitamente il medico a 
ridurre la dose di ciclosporina.

I risultati migliori della terapia immunosoppressiva 
sono stati ottenuti mediante una combinazione tra 
l'ATG di cavallo e la ciclosporina. Attualmente, i 
tentativi tesi al miglioramento di questo trattamento 
standard non hanno dato riscontri positivi.

Trapianto di cellule staminali
Questa procedura si basa sul prelievo di cellule 
staminali ematopoietiche (in grado di formare 
le cellule del sangue) da un donatore sano, che 
vengono successivamente iniettate nel sistema 
circolatorio del paziente per via endovenosa fino a 
raggiungere il midollo osseo.

Tre fonti di cellule staminali

Le cellule staminali del donatore possono provenire 
da una delle tre seguenti fonti:

1. �Midollo osseo 
Le cellule staminali vengono prelevate mediante 
aspirazione dalle ossa iliache del donatore.

2. �Sangue del cordone ombelicale  
Le cellule staminali vengono prelevate dal 
cordone ombelicale e dalla placenta subito dopo 
il parto. Queste cellule vengono congelate fino al 
momento del trapianto.

3. �Sangue circolante (periferico)  
Al donatore viene somministrato un fattore di 
crescita dei globuli bianchi (Neupogen®), che 
rimuove le cellule staminali dalle rispettive 
nicchie nel midollo facendole circolare nel 
sangue. Le cellule staminali vengono quindi 
prelevate dal sistema circolatorio del donatore 
con un metodo che prende il nome di leucaferesi.

Fattori considerati nella valutazione del 
trapianto di cellule staminali

Prima di decidere se il trapianto di cellule staminali 
è idoneo a un caso specifico, il medico prenderà in 
considerazione alcuni fattori, tra cui, ad esempio:

■■ La condizione fisica

■■ L'età

■■ La gravità della malattia

■■ Il tipo di donatore disponibile

A causa dei rischi associati al trapianto, questo 
trattamento è tipicamente raccomandato solo per 
i pazienti affetti da una forma di anemia aplastica 
grave. I trapianti di cellule staminali registrano le 
più elevate probabilità di successo nei bambini, 
negli adolescenti e nei giovani; il tasso di successo 
diminuisce leggermente con l'avanzare dell'età del 
paziente. 
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Tuttavia, non esiste un limite di età massimo 
assoluto per il trapianto di cellule staminali, 
sebbene i pazienti più anziani siano spesso 
sottoposti a un trattamento immunosoppressivo 
(IST) come terapia di prima linea e a un trapianto 
di cellule staminali solo in caso di insuccesso 
dell'IST. Il trattamento immunosoppressivo 
viene generalmente eseguito anche in pazienti 
appartenenti a qualsiasi fascia d'età per i quali non 
è disponibile un donatore consanguineo compatibile 
con un antigene leucocitario umano (HLA) 
adeguato. I motivi alla base di questa procedura 
sono almeno due: da un lato, vi è la possibilità che 
risponderanno all'IST (proprio come i pazienti più 
anziani) e, dall'altro, poiché l'identificazione di un 
donatore alternativo (non consanguineo) potrebbe 
richiedere del tempo, è consigliabile eseguire un 
trattamento nel frattempo.  

Trovare un donatore di cellule staminali 

Donatore consanguineo compatibile 

I trapianti registrano un maggiore tasso di 
successo in caso di donatori consanguinei 
compatibili, ovvero solitamente un fratello o una 
sorella (occasionalmente un altro parente) HLA 
compatibile. Gli antigeni leucocitari umani (HLA) 
sono proteine presenti sulla superficie dei globuli 
bianchi. Per ottenere le cellule da analizzare al fine 
di determinare la compatibilità tra il tipo di HLA del 
paziente e quello del donatore, è possibile eseguire 
un esame del sangue (o tampone orale).

Donatore non consanguineo compatibile 

All'incirca 7 persone su 10 non hanno un donatore 
consanguineo HLA compatibile. Per questi pazienti, 
il medico avvia solitamente la ricerca di un 
donatore non consanguineo compatibile utilizzando 
banche dati consolidate contenenti informazioni 
sull'HLA di numerosi volontari. Se un paziente è 
candidato per un trapianto di cellule staminali, il 
medico dovrebbe avviare sin da subito la ricerca 
di un donatore. Qualora non sia disponibile un 
donatore consanguineo, la ricerca di un donatore 
non consanguineo compatibile potrebbe richiedere 
del tempo. 

Cosa succede in caso di compatibilità parziale?

Se non è possibile trovare un donatore HLA 
perfettamente compatibile, è possibile sottoporsi 
a un trapianto di cellule staminali da un donatore 
parzialmente compatibile. I rischi correlati a questo 
tipo di trapianto, come ad esempio il mancato 
attecchimento o la malattia del trapianto contro 
l'ospite (GVHD), sono leggermente maggiori rispetto 
a quelli correlati a un trapianto con donatori HLA 
compatibili.

Trapianto di cellule staminali

Prima del trapianto

■■ Viene eseguita una terapia immunosoppressiva 
mediante trattamento chemioterapico (o 
radioterapico), che impedisce al sistema 
immunitario di rigettare le nuove cellule staminali 
(del donatore).

■■ I medici somministrano generalmente un 
farmaco chemioterapico chiamato ciclofosfamide 
(Cytoxan®) unitamente a un farmaco 
immunosoppressivo, ovvero la globulina anti-
timociti (ATG) (per ulteriori informazioni 
sull'ATG, si rimanda alla pagina 20). Il 
trattamento radioterapico viene eseguito anche 
in caso di donatore non consanguineo di cellule 
staminali e dura all'incirca una settimana. 

■■ Le cellule staminali vengono prelevate dal 
donatore. 

Durante il trapianto

■■ Il medico esegue un'infusione endovenosa (IV) 
(solitamente mediante "linea centrale" o  
catetere Hickman).

■■ Le cellule staminali del donatore, che vengono 
iniettate mediante questa linea, raggiungono il 
midollo osseo del ricevente. 
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Dopo il trapianto

■■ Entro 2-4 settimane, le nuove cellule staminali si 
stabiliscono nel midollo e le conte ematiche, ora 
costituite da cellule sane derivate dalle cellule 
staminali del donatore, iniziano ad aumentare. I 
medici indicano questo processo con il nome di 
"attecchimento".

■■ Man mano che le conte ematiche crescono, 
il nuovo sistema immunitario, proveniente 
anch'esso dalle cellule staminali del donatore, 
comincerà a rigenerarsi e a guarire. Durante il 
processo, al paziente verranno somministrati 
ciclosporina, tacrolimus o altri farmaci in grado 
di impedire al nuovo sistema immunitario di 
attaccare l'organismo ricevente. 

Qual è il livello di efficacia? 

■■ Circa 8-9 trapianti su 10 da donatori consanguinei 
compatibili danno esito positivo.

■■ Il successo dei trapianti da donatori non 
consanguinei compatibili è leggermente inferiore. 
Tuttavia, nei pazienti giovani il tasso di successo 
può raggiungere il 75%. 

■■ Sono in corso numerose ricerche incentrate sui 
trapianti da donatori parzialmente compatibili o 
con una compatibilità del 50%.  

I trapianti di cellule staminali rappresentano 
la soluzione ideale se si verificano le seguenti 
condizioni: 

■■ Il paziente è giovane (ha meno di 20 anni). 
Tuttavia, è stato dimostrato che anche trapianti 
eseguiti in pazienti di 65 anni hanno dato esito 
positivo. 

■■ È disponibile un donatore HLA consanguineo 
compatibile

■■ Non sono presenti altri problemi di salute 

Le probabilità di successo sono minori nei 
pazienti:

■■ Più anziani 

■■ Le cui condizioni di salute sono precarie o nei 
quali sono in corso gravi infezioni.

Rischi correlati al trapianto di cellule 
staminali 

■■ Il trasferimento di cellule staminali da un 
organismo a un altro rappresenta un processo 
complesso, nel corso del quale potrebbero 
verificarsi alcuni problemi. 

Rigetto dell'ospite 

In 5-10 pazienti su 100, le cellule staminali 
del donatore non sono in grado di crescere 
nell'organismo del paziente. Questa complicazione, 
che è nota con il nome di rigetto dell'ospite o 
fallimento dell'innesto, si verifica con maggiori 
probabilità in caso di esecuzione di numerose 
trasfusioni di sangue prima del trapianto, in caso di 
trapianti da donatori HLA non compatibili o se le 
cellule staminali vengono prelevate da un'unità di 
sangue proveniente dal cordone ombelicale.

Malattia del trapianto contro l'ospite 

Dal momento che le cellule del donatore trapiantate 
"riconoscono" di vivere in un ambiente diverso 
(vale a dire, in un organismo diverso), possono 
attaccare le cellule e i tessuti dell'organismo 
del paziente (nella maggior parte dei casi pelle, 
intestino e fegato). Questa condizione è nota con 
il nome di GVHD (malattia del trapianto contro 
l'ospite).

I sintomi della GVHD oscillano tra lievi 
(un'eruzione cutanea che si risolve velocemente) 
e letali (una diarrea grave con danneggiamento 
delle pareti dell'intestino). La malattia del trapianto 
contro l'ospite può svilupparsi anche in caso di 
somministrazione di farmaci (come ad esempio la 
ciclosporina o altri tipi di farmaci) utilizzati per 
prevenire l'insorgenza della GVHD stessa.  
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Le probabilità di sviluppare la GVHD 
aumentano nei casi seguenti: 

■■ Pazienti più anziani

■■ Donatore non consanguineo compatibile 

■■ Donatore con compatibilità parziale 

■■ Trapianto di cellule staminali prelevate dal 
sangue periferico del donatore

Altri trattamenti
In caso di insuccesso o mancata disponibilità di 
una terapia immunosoppressiva o di un trapianto di 
cellule staminali, è possibile valutare altre opzioni.  
La maggior parte di esse si trova ancora in una fase 
sperimentale ed è disponibile esclusivamente 
nell'ambito di sperimentazioni cliniche. Per  
ulteriori informazioni relative alle sperimentazioni 
cliniche, consultare il Registro europeo delle 
sperimentazioni cliniche visitando il sito web 
www.clinicaltrialsregister.eu, o www.clinicaltrials.gov

 

Ricapitolando...
■■ Le trasfusioni di sangue, che consistono nel 
trasferimento di una certa quantità di sangue 
da un donatore a un ricevente, determinano 
un aumento temporaneo delle conte 
ematiche.

■■ I fattori di crescita, che stimolano la crescita 
e la maturazione delle cellule del sangue, 
determinano un aumento temporaneo delle 
conte ematiche. 

■■ Gli antibiotici consentono di curare  
le infezioni.

■■ La terapia farmacologica immunosoppressiva 
determina un contenimento della risposta 
immunitaria, impedendo al sistema 
immunitario di attaccare le cellule staminali 
del midollo osseo e consentendo, in tal 
modo, alle cellule staminali e alle conte 
ematiche di riprendere a crescere. Questo 
processo causa una remissione. 

■■ Il trapianto di cellule staminali consiste nella 
sostituzione di cellule staminali malate con 
le cellule staminali sane di un donatore. 
Questo trattamento rappresenta una cura 
potenziale dell'anemia aplastica. 

http://www.clinicaltrialsregister.eu
http://www.clinicaltrials.gov
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"Mia figlia non ha risposto bene ai trattamenti 

standard e il medico l'ha aiutata a entrare in una 

sperimentazione clinica, in quanto era convinto 

che si trattasse dell'opzione migliore per il suo 

caso".

— Anna

Gli scienziati sono costantemente alla ricerca di 
metodi innovativi e ottimizzati per il trattamento 
dell'anemia aplastica. Sono pertanto in corso 
sperimentazioni cliniche controllate, note anche con 
il nome di studi di ricerca. Questi studi vengono 
solitamente condotti presso centri di ricerca medica 
universitari di tutto il mondo. 

Le sperimentazioni cliniche: 

■■ Consentono di confrontare i nuovi trattamenti 
o combinazioni di trattamenti con i trattamenti 
standard

■■ Aiutano gli scienziati ad approfondire le proprie 
conoscenze sui trattamenti standard

■■ Consentono di testare la sicurezza e l'efficacia dei 
nuovi trattamenti

Un paziente potrebbe essere spinto a conoscere 
la sua idoneità a una sperimentazione clinica 
se:

■■ I trattamenti standard non hanno determinato un 
miglioramento dell'anemia aplastica

■■ L'anemia aplastica è comparsa nuovamente in 
seguito ai trattamenti standard

■■ Non è soddisfatto degli esiti delle terapie standard

Sul sito web del Registro europeo delle 
sperimentazioni cliniche è possibile ricercare 
informazioni sui protocolli e i risultati relativi 
alle sperimentazioni cliniche interventistiche 
condotte all'interno dell'Unione europea (UE) e 
dello Spazio economico europeo (SEE), nonché 
sulle sperimentazioni cliniche condotte al di 
fuori dell'UE e del SEE nell'ambito di un piano di 
sperimentazione pediatrica (PIP). 

Per ricercare una sperimentazione clinica condotta 
all'interno dell'Unione europea, accedere al  
sito web www.clinicaltrialsregister.eu e digitare 
"anemia aplastica" nel riquadro di ricerca.

Prima di accedere a una sperimentazione 
clinica, discutere con il proprio medico in 
merito ai potenziali rischi e vantaggi. 

Le sperimentazioni  
cliniche

http://www.clinicaltrialsregister.eu
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"Vorrei tanto avere dei figli un giorno, ma sembra 

che dovrò rinunciare almeno temporaneamente 

a questo sogno, in quanto potrebbe rivelarsi 

pericoloso per me e per il bambino".

—Barbara

Se si è affetti da anemia aplastica, alcuni eventi 
della vita di tutti i giorni potrebbero rivelarsi 
rischiosi. Seguono alcuni esempi. 

Viaggi in aereo e altitudini elevate
Man mano che ci si allontana dalla Terra, la quantità 
di ossigeno diminuisce. Una persona affetta da anemia 
che viaggia in aeroplano o raggiunge altitudini elevate 
potrebbe avere una carenza di ossigeno o lamentare 
dolore toracico. Le variazioni di pressione all'interno 
della cabina di un aeroplano potrebbero causare 
emorragie nelle orecchie in caso di bassi livelli di 
piastrine, mentre l'aria di ricircolo potrebbe aumentare 
il rischio di contrarre infezioni virali. 

Prima di compiere una qualsiasi di queste azioni, il 
paziente è tenuto a: 

■■ Consultare il medico per capire se è sicura

■■ Sottoporsi a un esame del livello di globuli rossi e 
di piastrine

■■ Sottoporsi a trasfusioni, se necessario 

Gravidanza 
La gravidanza per le donne che si sono sottoposte 
a trattamenti per la cura dell'anemia aplastica è 
possibile. Tuttavia, è necessario tenere conto del fatto 
che questo evento potrebbe comportare alcuni rischi 
importanti sia per la madre che per il bambino. 

A oggi, le ricerche incentrate sul rapporto tra 
gravidanza e anemia aplastica sono lacunose. 
Tuttavia, da uno studio condotto in passato, è 
emerso che il 19% delle donne presentavano una 
ricaduta della malattia nel corso della gravidanza. 

Per alcune donne è stato inoltre necessario eseguire 
trasfusioni di sangue durante il parto.

La ricerca ha evidenziato un aumento dei rischi di 
complicazioni durante il parto in caso di:

■■ Bassi livelli di piastrine.

■■ Concomitanza di emoglobinuria parossistica 
notturna (PNH) (si rimanda alla pagina 15).

Se una donna è affetta da anemia aplastica e 
desidera avere una gravidanza, oppure rimane 
incinta, è consigliabile che si rivolga a un esperto 
specializzato in questa patologia e a un/a 
ostetrico/a (OB) specializzato/a in parti ad alto 
rischio. Ogni persona e ogni gravidanza presentano 
caratteristiche diverse. Rivolgersi a uno specialista 
per esporre la propria condizione specifica e 
assicurarsi di aver compreso tutti i rischi.

Interventi chirurgici 
Per le persone affette da anemia aplastica, gli 
interventi chirurgici potrebbero rivelarsi rischiosi, in 
quanto possono causare gravi emorragie in pazienti 
che evidenziano un basso livello di piastrine. 
In questi casi, prima di un intervento, potrebbe 
essere necessario eseguire trasfusioni di piastrine. 
In questa tipologia di pazienti, aumenta anche 
il rischio di contrarre gravi infezioni. In caso di 
interventi chirurgici, è consigliabile assicurarsi che 
il medico specializzato in anemia aplastica si metta 
in contatto con il chirurgo. 

Ricapitolando...
Se si è affetti da anemia aplastica, alcuni eventi 
della vita di tutti i giorni potrebbero rivelarsi più 
rischiosi del solito. Tra questi, rientrano: 

■■ Viaggi in aereo e altitudini elevate 

■■ Gravidanza  

■■ Interventi chirurgici 

Speciali accorgimenti per  
i pazienti affetti da anemia aplastica
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"Ho solo 14 anni, ma i miei genitori vogliono 

che mi interessi seriamente alla mia malattia. 

Ogni volta che mi viene in mente una domanda, 

la annoto per non dimenticarla. Dopo aver 

redatto un elenco di domande utili, mi reco 

dal medico per discuterne durante l'orario di 

ricevimento".

— Erika 

Come accade nella maggior parte dei casi, i pazienti 
affetti da anemia aplastica desiderano controllarsi il 
più possibile. Seguono alcuni metodi per avere un 
ruolo attivo nella cura della propria salute. Seguire i 
cinque passi sottostanti: 

1. �Trovare un esperto specializzato 
in anemia aplastica con cui poter 
lavorare. 

Poiché si tratta di una malattia rara, i medici che 
vantano una certa esperienza nella cura dell'anemia 
aplastica sono pochi. Farsi indicare dal proprio 
medico di fiducia o dalla compagnia assicurativa 
il nome di uno specialista esperto nella cura di 
pazienti affetti da anemia aplastica. In alternativa, 
chiamare una clinica universitaria della propria 
zona collegata a una scuola medica. 

Scegliere un medico specializzato in anemia 
aplastica o in altre patologie del midollo osseo, in 
quanto potrebbe essere al corrente, con maggiori 
probabilità, della presenza di nuovi trattamenti. 
Assicurarsi che il medico risponda alle domande in 
modo chiaro, illustri tutte le opzioni di trattamento 
e coinvolga il paziente nel prendere le decisioni. 

2. �Apprendere il più possibile sull'anemia 
aplastica e sulle possibili opzioni  
di trattamento. 

Ci congratuliamo con i lettori per aver consultato il 
presente libretto e per averlo condiviso con amici 
e familiari. Per capire in che modo l'AA&MDSIF 
aiuta i pazienti affetti da anemia aplastica e ottenere 
gratuitamente il materiale informativo su questa 
patologia, visitare il sito web www.AAMDS.org. 

3. �Rivolgersi al proprio medico e ad altri 
professionisti del settore sanitario. 

Rivolgere tutte le domande alle quali si desidera 
ottenere una risposta. Se non si è sicuri di aver 
compreso la risposta del medico, chiedere una 
delucidazione. Tenere presente che il compito del 
medico è aiutare i suoi pazienti. 

Seguono alcune domande utili da rivolgere (si 
rimanda alla pagina 34 per consultare le domande, 
disponibili in un foglio da staccare, che è possibile 
sottoporre all'attenzione del proprio medico). 

Cinque passi verso un ruolo attivo 
nella cura della propria salute

http://www.AAMDS.org
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Il mio trattamento 

1. �Quali sono le opzioni di trattamento che mi  
si prospettano? 

2. �Quale opzione di trattamento mi raccomanda? 
Perché? 

3. �Quante probabilità ci sono che il trattamento mi 
faccia stare meglio? 

4. �Questo trattamento è stato utilizzato molte volte 
(è un trattamento standard)? Oppure si tratta di 
un trattamento nuovo/sperimentale? 

5. �Quanto tempo ci vorrà affinché il trattamento 
abbia effetto? Quando potrò sapere se il 
trattamento ha funzionato? 

6. �Potrà esserci una ricaduta, anche in seguito a un 
trattamento efficace? 

Il mio farmaco 

1. �Quali sono le modalità di assunzione del 
farmaco? Con quale frequenza devo assumerlo? 

2. �Per quanto tempo dovrò assumerlo? 

3. �Quali sono gli effetti collaterali comuni del 
farmaco? Cosa si può fare per tenerli sotto 
controllo? 

4. �Quali sono gli effetti collaterali a lungo termine 
del farmaco?

5. �Quanto costa? È coperto dall'assicurazione?  

4. �Annotare le proprie informazioni 
mediche. 

Utilizzare un bloc-notes per annotare le domande 
da rivolgere al proprio medico nel corso della visita. 
Chiedere a un familiare di farsi aiutare a prendere 
appunti. Oppure salvare le proprie informazioni 
sanitarie su un computer. È inoltre possibile 
annotare i sintomi e i dettagli del trattamento sul 
retro del presente libretto. 

5. �Elaborare un piano di cura insieme al 
proprio medico. 

Insieme al proprio medico, ricercare il piano di cura 
idoneo al proprio caso. Analizzare tutti i rischi e i 
benefici della terapia. In tal modo, sarà possibile 
compiere una scelta informata del trattamento. 

Ricapitolando...
Per avere un ruolo attivo nella cura della propria 
salute: 

■■ Trovare un esperto specializzato in anemia 
aplastica con cui poter lavorare. 

■■ Apprendere il più possibile sull'anemia 
aplastica e sulle possibili opzioni di 
trattamento. 

■■ Rivolgersi al proprio medico e ad altri 
professionisti del settore sanitario. 

■■ Annotare le proprie informazioni mediche su 
un bloc-notes o un computer. 

■■ Elaborare un piano di cura insieme al  
proprio medico.
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"Non appena ho saputo di essere affetta da 

questa malattia, il mio fidanzato ha fatto di 

tutto per farmi seguire un regime alimentare più 

salutare. Per il giorno di San Valentino, mi ha 

regalato un meraviglioso cesto di frutta. È stato 

dolcissimo".

— Sofia

Le scelte della vita di tutti i giorni giocano un ruolo 
fondamentale nella gestione dell'anemia aplastica. 
Prendersi cura del proprio corpo e della propria 
mente consente ai pazienti di condurre una vita 
decisamente più sana. 

Prendersi cura del proprio corpo

Seguire una dieta sana  
Non esiste una dieta specifica in grado di 
determinare un miglioramento o un peggioramento 
delle condizioni di salute di chi è affetto da 
anemia aplastica. Gli esperti raccomandano una 
dieta bilanciata. Rivolgersi al proprio medico per 
elaborare un piano alimentare adatto alle proprie 
condizioni.

Rivolgersi al proprio medico prima di assumere 
qualsiasi medicinale, integratore, vitamina o erba 
medicinale, in quanto queste sostanze potrebbero 
interagire con i farmaci assunti e impedirne il 
corretto funzionamento o aumentare il rischio di 
effetti collaterali.

Fare la giusta quantità di attività fisica 
Una regolare attività fisica non può che giovare 
all'organismo. Tuttavia, se si è affetti da anemia 
aplastica, le energie potrebbero scarseggiare e si 
potrebbe avere difficoltà a rimanere attivi. Inoltre, 
potrebbe essere necessario adottare speciali 
precauzioni. Farsi prescrivere dal medico un piano 
di attività fisica contenente un'indicazione degli 
esercizi più idonei alla propria condizione.

In caso di bassi livelli di globuli rossi: 

■■ È necessario aumentare gradualmente il livello 
di attività e imparare a conoscere i propri limiti. 
Un indicatore della propria abilità a tollerare 
l'esercizio fisico è la frequenza respiratoria. Il 
paziente riuscirà a convivere meglio con qualsiasi 
grado della malattia mantenendo un certo 
livello di preparazione fisica. Evitare di stancarsi 
eccessivamente. Una trasfusione potrebbe aiutare 
il paziente a tollerare meglio l'attività fisica. 

■■ In montagna, evitare di raggiungere quote 
eccessivamente elevate ed evitare di prendere 
l'aereo a meno che il livello di emoglobina e 
di piastrine non sia sufficientemente elevato. 
Le altitudini elevate causano una carenza di 
ossigeno, mentre le variazioni di pressione 
all'interno della cabina di un aeroplano possono 
causare emorragie nell'orecchio medio. 

Convivere serenamente  
con l'anemia aplastica
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In caso di bassi livelli di globuli bianchi, adottare 
le precauzioni che seguono per proteggersi dai 
germi che causano infezioni: 

■■ L'utilizzo di una spugna (Toothette) o uno 
spazzolino molto morbido per i denti impedisce 
solitamente ai batteri di penetrare nel sistema 
circolatorio durante la spazzolatura.

■■ Evitare che le infezioni di piccola entità possano 
aggravarsi. Comunicare al medico la comparsa di 
febbre o affaticamento eccessivo. Questi sono i 
segnali tipici di un'infezione. 

■■ Assicurarsi che il cibo non sia eccessivamente 
caldo. Le scottature potrebbero causare infezioni 
nel cavo orale. 

■■ Evitare luoghi affollati e persone malate.

■■ Portare con sé una lozione antibatterica fuori 
casa. Utilizzarla in mancanza di sapone e acqua. 

Una dieta speciale in caso di livelli 
estremamente bassi di globuli bianchi
In caso di livelli estremamente bassi di globuli 
bianchi, il medico potrebbe suggerire al paziente 
di evitare alcuni tipi di alimenti che potrebbero 
farlo ammalare e di seguire una dieta neutropenica. 
Questo regime alimentare aiuta i soggetti che 
presentano un sistema immunitario indebolito a 
evitare batteri e altri organismi pericolosi presenti in 
cibi e bevande. Rivolgersi sempre al proprio medico 
prima di modificare la propria dieta oppure a un 
dietista qualificato per ricevere una consulenza 
personalizzata. Seguono alcuni suggerimenti 
importanti per seguire una dieta neutropenica.

■■ Non consumare carne e pesce crudi o germogli 
vegetali crudi. Non consumare frutta a guscio o 
prodotti contenenti frutta a guscio, come pane e 
panini assortiti. 

■■ Non consumare uova crude, poco cotte o  
alla coque.

■■ Non consumare formaggi contenenti muffe (come 
ad esempio formaggi blu, stilton, Roquefort o 
gorgonzola).

■■ Bere esclusivamente succhi di frutta e verdura 
pastorizzati. Il latte acquistato nei supermercati è 
idoneo.

■■ Evitare bevande fermentate fatte in casa e 
prodotti caserecci quali vino, sidro, birra di 
radice, aceto, Mate e latte non pastorizzato.

■■  Evitare buffet, tavole fredde e ristoranti affollati. 
Non consumare campioni alimentari gratuiti.
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In caso di bassi livelli di piastrine, è necessario:

■■ Farsi suggerire dal medico metodi sicuri per 
rimanere attivi.

■■ Evitare qualsiasi attività che possa causare 
emorragie. 

■■ L'utilizzo di una spugna (Toothette) o uno 
spazzolino molto morbido per i denti impedisce 
solitamente alle gengive di sanguinare. Evitare 
di passare il filo interdentale. Consultare 
l'ematologo prima di sottoporsi a trattamenti 
dentali.

■■ Comunicare al medico la comparsa di mal di testa 
intensi, in quanto potrebbero essere sintomo di 
emorragie interne o ictus.

Prendersi cura della propria 
mente
Ognuno reagisce in modo diverso alla diagnosi di 
anemia aplastica. Leggere le esperienze di questi 
pazienti affetti da anemia aplastica. 

"Mi sentivo molto depressa. Poi mi sono 

unita a questo gruppo di sostegno on-line per 

adolescenti affetti da patologie del midollo 

osseo. Ci scrivevamo tutti i giorni. Sono le 

uniche persone che capiscono davvero quello 

che sto vivendo. Questa esperienza mi aiuta 

moltissimo".

— Asia

"Sono una di quelle persone che non riesce a 

starsene con le mani in mano. Questo è il modo 

in cui gestisco lo stress. Di conseguenza, sono 

sempre davanti al computer per scovare nuove 

ricerche. Il mio medico mi dice sempre che 

conosco la malattia quasi quanto lei".

— Antonio

"Questa malattia è stata la più grande 

sfida della mia vita. Sono affetta da anemia 

aplastica sin da quando avevo 14 anni e, negli 

ultimi due anni, ho dovuto compiere alcune 

scelte complesse. Ho visto la morte in faccia. 

Penso che questa esperienza mi abbia aiutata 

a crescere più in fretta e mi abbia reso una 

persona migliore e più forte".

— Sara
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Seguono altri suggerimenti per prendersi cura della 
propria mente: 

■■ Partecipare a un gruppo di sostegno

■■ Rivolgersi a un consulente specializzato in 
malattie croniche

Ricapitolando...
Convivere serenamente con l'anemia aplastica: 

■■ Prendersi cura del proprio corpo 

■■ Prendersi cura della propria mente
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Il mio trattamento 

1. Quali sono le opzioni di trattamento che mi si prospettano?  

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

2. Quale opzione di trattamento mi raccomanda? Perché? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

3. Quante probabilità ci sono che il trattamento mi faccia stare meglio?  

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

4. É un trattamento standard oppure si tratta di un trattamento nuovo/sperimentale? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

5. Quanto tempo ci vorrà affinché il trattamento abbia effetto? Quando potrò sapere se il trattamento ha 

funzionato? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

6. Potrà esserci una ricaduta, anche in seguito a un trattamento efficace?  

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

Domande utili da rivolgere al 
proprio medico (foglio da staccare)
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Il mio farmaco 
7. Quali sono le modalità di assunzione del farmaco? Con quale frequenza devo assumerlo? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

8. Per quanto tempo dovrò assumerlo? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

9. Quali sono gli effetti collaterali comuni del farmaco? Cosa si può fare per tenerli sotto controllo? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

10. Quali sono gli effetti collaterali a lungo termine del farmaco? 

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

11. Quanto costa? È coperto dall'assicurazione?

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________
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L'Aplastic Anemia & MDS International Foundation (AA&MDSIF) è 
un'organizzazione sanitaria non a scopo di lucro leader a livello mondiale 
che offre sostegno ai pazienti e alle loro famiglie costrette a convivere con 
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contribuiscono a offrire servizi di istruzione e di sostegno ai pazienti e alle 
loro famiglie durante le tre fasi che caratterizzano il decorso delle patologie 
del midollo osseo:

•	la fase della diagnosi, destinata a cambiare la vita dei pazienti

•	la fase della cura, in cui si combatte per la vita 

•	la fase, che accompagna l'intera esistenza dei pazienti, della 
consapevolezza di essere affetti da una malattia cronica.

I contributi sono inoltre destinati alla ricerca medica sui trattamenti e le 
cure per l'anemia aplastica, le MDS e la PNH e sostengono la raccolta 
dei finanziamenti federali per la ricerca sulle patologie del midollo osseo, 
nonché la sensibilizzazione dell'opinione pubblica e la promozione 
dell'istruzione rivolta ai professionisti del settore sanitario sugli ultimi 
aggiornamenti su queste patologie e sulla relativa diagnosi e cura. 

Per ulteriori informazioni sulle donazioni a supporto dell'impegno 
dell'Aplastic Anemia & MDS International Foundation, visitare il sito web 
(in inglese) www.AAMDS.org, oppure scrivere a: 100 Park Ave. Suite 108, 
Rockville MD 20850, USA. AA&MDSIF è un'organizzazione non a scopo di 
lucro, ai sensi dell'articolo 501(c)3. 
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L'Aplastic Anemia & MDS International Foundation è un'organizzazione 
non a scopo di lucro indipendente, la cui missione consiste nell'offrire 
sostegno a genitori, famiglie e operatori sanitari nella gestione delle 
seguenti patologie: 

• Anemia aplastica 

• Sindromi mielodisplastiche (MDS) 

• Emoglobinuria parossistica notturna (PNH)

• Patologie del midollo osseo correlate 

Il presente libretto contiene informazioni di carattere generale relative 
all'anemia aplastica, nonché alle modalità di diagnosi e trattamento. Sebbene 
il presente libretto sia stato sottoposto a un'attenta revisione da parte di 
medici indipendenti, al fine di garantirne l'accuratezza, le informazioni in 
esso contenute non devono essere intese come sostitutive del parere medico. 
Consultare sempre il proprio medico per ricevere un consiglio esperto. 

Per ulteriori informazioni, visitare il sito web www.AAMDS.org. 

Si desidera esprimere un ringraziamento speciale all'esperto che ha offerto il 
suo contributo alla creazione del presente libretto: 

Neal S. Young, MD
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National Heart, Lung, and Blood Institute 
National Institutes of Health

Il presente documento costituisce una traduzione in lingua italiana 
delle informazioni originali della AA&MDSIF. Alcuni contenuti sono 
stati modificati per quanto riguarda lo stato e l'utilizzo di farmaci per 
il trattamento delle MDS al di fuori degli Stati Uniti. Le informazioni 
contenute nel presente libretto non devono essere intese come 
sostitutive del parere medico. Per ulteriori informazioni sull'anemia 
aplastica, rivolgersi al personale sanitario di vostra fiducia.
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