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Il midollo osseo produce ogni giorno:
175 miliardi di Globuli Rossi,

70 miliardi di Globuli Bianchi (Leucociti)
140 miliardi di Piastrine
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120 giorni

Situazione normale : produzione = distruzione| ... \&V{]




PRODUZIONE NORMALE
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la “fabbrica” del

sangue Anemie carenziali (Fe, B12;Folico)
m PRODUZIONE DIMINUITA
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Talassemia / Hb-patie
A. Diseritropoietiche congenite
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A. da difetto di membrana

A. da difetto metabolico
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A. emolitiche autoimmuni




Come si presentano le cellule del
sangue e soprattutto i globuli




aaaaaa

ettrina

Glicoforine (A, B,C,D) -

Glicoforine (A, B, C, D)

ucina




Glicoforine (A, B, C, '

SFEROCITOSI
EREDITARIA




Glicoforine (A,B,C,D) -

Glicoforine (A, B, C, D)

ctina

ELLISSOCITOSI
EREDITARIA



SEPARAZIONE PROTEINE DI MEMBRANA
MEDIANTE SDS-PAGE
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MIDOLLO OSSEO

120 giorni
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GLUCOSE Piruvato chinasi (PK)
| Glucosio fosfato isomerasi (GPI)
| c 2.3 DPG Esochinasi (Hk)
Pirimidin-5’-nucleotidasi (P5’-N)
* Adenilato chinasi (AK)
PEP Oxyhemoglobin Fosfofruttochinasi (PFK)
modulation : : :
Triosofosfato isomerasi (TPI)
) | o Aldolase
ATP 7
o Difosfogliceromutasi (DPGM)
y - Lattatodeidrogenasi (LDH)
: Enolasi
Methgmoglobm V\Lactate Glutatione riduttasi
red e Fosfogliceromutasi (PGM)
NADH NADH diaforasi

NADPH diaforasi



Diangnosi delle anemie emolitiche ereditarie

ambulatorio ! \Iaboratorio

Diagnosi dei difetti
della membrana
eritrocitaria

del metabolismo
eritrocitario

Esami 1° livello:
morfologia eritrocitaria
test di resistenza osmotica
(ROE in NaCl a fresco e
dopo incubazione, GLT,
AGLT)

EMADbinding

Esami 2° livello:

analisi delle proteine della
membrana eritrocitaria
attivita enzimi eritrocitari
MS-DAT

Esami 3° livello:
studio molecolare

Diagnosi dei difetti




Le competenze che abbiamo sviluppato in questo campo sono uniche sul
territorio italiano e riconosciute anche a livello internazionale

Circa 150 pazienti/anno con sospetto di
anemia emolitica congenita:
58% provenienti da diverse province Lombardia
42% invio di campioni da altri ospedali d’ltalia

Olombardia B toscanaumbria Mlazio

O piemonte liguria BWveneto trentino O altre regioni




