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Vetrino n°1 A.L.

ANAMNESI

Donna 30 anni.

Anamnesi familiare: padre e fratelli con
anemia emolitica cronica.

Anamnesi remota: ittero neonatale
splenectomia e colecistectomia a 11

anni. Mai trasfusa.

A.L. lieve anisopoichilocitosi con presenza di
sferociti (6%) e stomatociti (2%)
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Vetrino n°1 A.L.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 15.1 g/dL
VGM 90 fL -
Retics 0.109 10e6/mmc
2.36 %
Bilirubina tot 0.68 mg/dL
LDH 97 U/L
Aptoglobina 102 mg/dL |
INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO om0 w0 we s
Test di lisi in glicerolo S
pH 7.4 16 sec  (23-45)
pH 6.85 46 sec  >900
ROE: a fresco: dim
dopo incubaz. dim
EMA-binding 28% <11%
Enzimi eritrocitari normali
SDS-PAGE carenza spettrina 70%
Ectacitometro pattern caratteristico
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P.C. discreta anisopoichilocitosi con
presenza di sferociti (13%), ovalociti
(12%) e schistociti (2%).

ANAMNESI

Donna 43 anni

Gentilizio materno storia di anemia
emolitica

2005:ricovero per Hb 6.5g/dL, MCV 67
viene trasfusa con 4EC.

Milza: 15.4cm

Colecisti: alitiasica

(3@ %) Fondazione IRCCS Ca’ Granda
Gy Ospedale Maggiore Policlinico




Vetrino n°2 P.C.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 11.0 g/dL
VGM 77.2 fL
Retics 235 10e6/mmc 07 -
5.82 % Ny —“
Bilirubina ind. 1.04 mg/dL |
LDH 329 U/L 00
Aptoglobina <20 mg/dL 0a
INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO 02
Test di lisi in glicerolo
pH 7.4 19sec (23-45) |~
pH 6.85 64 sec  >900 0
ROE: a fresco norm N P cmcsitymosmfiy N
dopo incubaz. norm
EMA-binding 24% <11%
Enzimi eritrocitari normal
SDS-PAGE carenza banda 3 Sp/B3 1.19
Ectacitometro pattern caratteristico
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Vetrino n°3 B.A.

ANAMNESI

maschio 37 anni

No storia famigliare di anemia

Ittero neonatale

anemia grave trasfusione dipendente
dalla nascita

Marcatissima emolisi

Splenectomia anni 6

B.A. marcatissima anisopoichilocitosi con presenza di
sferociti (50%), schistociti (9%) e microsferociti (4%).
Presenza di eritroblasti (4%).

Fondazione IRCCS Ca’ Granda
Ospedale Maggiore Policlinico



Vetrino n°3 B.A.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 11.2 g/dL o o
VGM 76.6 fL —r
Retics 0.415 10e6/mmc v
8.58% 05
Bilirubina ind. 4.7 mg/dL g
Aptoglobina <20 mg/dL z
INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO 01
Test di lisi in glicerolo )
pH 7.4 8 sec (23-45) 0 A R 550
pH 6.85 12sec >900
ROE: a fresco dim
dopo incubaz. dim
EMA-binding 49% <11%
Enzimi eritrocitari normal
SDS-PAGE aSp 68% ; Ank 56%
Indagini molecolari SPTA1:R1047X; abnormal splicing + aLely
Ectacitometro pattern caratteristico
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F.G. marcata anisopoichilocitosi con presenza di

ANAMNESI

Maschio di 39 anni
Anam. Emat.: favismo noto dall'infanzia
(variante mediterranea in emizigosi).

2016 ricovero per crisi emolitica acuta su
anemia cronica per riferita assunzione di
paracetamolo trasfuso con EC (6 U per Hb
5.9 g/dl)
milza cm 19 x 10

numerosissimi ellissociti (90%), emazie a bastoncello

(30%) e schistociti (6%).

5{,::‘7’3, Fondazione IRCCS Ca’ Granda
Gy Ospedale Maggiore Policlinico




Vetrino n°4 F.G.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 99 g/dl_ 0.7 —FG
VGM 86.1 fL -
Retics 0.261 10e6/mmc
7.24 % 0'5
Bilirubina ind 4.52 mg/dL 04
LDH 429 U/L -
Aptoglobina <20 mg/dL |
Ferritina sierica 520 mcg/dL o
INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO -
Test di lisi in glicerolo - - . o 1o e
pH 7.4 24 sec (23-45) ooty mosm/ks
pH 6.85 >900 >900
ROE: a fresco norn
dopo incubaz. norm
EMA-binding 7% <11%
Enzimi eritrocitari normali (eccetto G6PDH)
SDS-PAGE norm
studio funzionale spettrina alfal/74
Studio molecolare variante spettrinica Arg27Gly

Wacitometro pattern caratteristico
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M.D. discreta anisopoichilocitosi con presenza di
sferociti (24%), schistociti (10%), microsferociti
(2%) ed ovalociti (2%)

ANAMNESI

maschio 8 anni

Non presente anamnesi famigliare
Ittero neonatale

Alcune trasfusioni

splenomegalia

5 Fondazione IRCCS Ca’ Granda
%) Ospedale Maggiore Policlinico




Vetrino n°5 M.D.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 9.1 g/dL

Retics 0.360 10e6/mmc
2.3 %

Bil ind aum

LDH aum

Aptoglobina <20

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

pH 7.4 21 sec (23-45)
pH 6.85 49 <900
ROE: a fresco norm
dopo incubaz. norm
EMA-binding 24% <11%
Ectacitometro pattern caratteristico
SDS-PAGE normali
Biol. Mol. SPTA1l Arg28His/wt + alfa Lely in trans

’Zéi\“ Fondazione IRCCS Ca’ Granda
)\:‘”1‘83 Ospedale Maggiore Policlinico



B.V.marcata anisopoichilocitosi con presenza
di stomatociti (9%), target cells (3%), dacriociti
(3%), schistociti (3%), sferociti (2%) ed
ovalociti (2%).

ANAMNESI

Femmina 3 anni

Anemia emolitica famigliare di ndd + tratto
beta talassemico

Ittero neonatale, riscontro anemia emolitica,
splenomegalia



Vetrino n® B.V.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

0.7 —BvV

—ctr

osmolality mOsm/kg

Hb 9.1 g/dL
VGM 74 fL
Retics 0.404 10e6/mmc 0e
11 % 0.5
Bil ind aum
LDH aum o
Aptoglobina <20 s
INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO 01
Test di lisi in glicerolo
pH 7.4 103 sec (23-45)| °., . .
pH 6.85 >900 <900
ROE: a fresco aum
dopo incubaz. aum
EMA-binding 0% <11%
SDS-PAGE normale
Biol. Mol. PIEZO1 Arg2456His/wt
Ectacitometro pattern caratteristico
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G.C.marcata anisopoichilocitosi con presenza di
numerosi stomatociti (33%), target cells (13%) e

schistociti (2%)

SIEN

ANAMNESI

Donna 45 anni

Gentilizio materno nota anemia emolitica.
Seguita dal 1999 per anemia emolitica,
splenectomizzata e colecistectomizzata.
Eterozigote per sindrome di Gilbert
Maggio 2016 embolia polmonare posta in
terapia con Riociguat, stop Pradaxa e iniziato
Coumadin

Nel corso del 2016 progressiva riduzione
della piastrinosi con riduzione di HU e
definitiva sospensione a gennaio 2017

5) Fondazione IRCCS Ca’ Granda
%) Ospedale Maggiore Policlinico




Vetrino n°7 G.C.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 11.2 g/dL

VGM 100 fL

Retics 0.217 10 e6/mmc
7.0 %

Bil ind aum

LDH aum

Aptoglobina <20

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

pH 7.4 480 sec (23-45)
pH 6.85 >900 <900
ROE: a fresco aum
dopo incubaz. aum
Enzimi normali
SDS-PAGE normale
Biol. Mol. PIEZO1 Glu2496GluLeuGlu

Ectacitometro

N

pattern caratteristico
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Vetrino n°8 M.E.

\

ANAMNESI

Femmina 3 anni

Ittero neonatale, riscontro anemia emolitica,
Importante anemizzazione (Hb 5.4 g/dL) in
corso di infezione da EBYV,

Trasfusa con 2 EC

splenomegalia

M.E.discreta anisopoichilocitosi con
presenza di ovalociti (6%), dacriociti
(4%), stomatociti (4%), sferociti (3%) e
schistociti (3%).

;:éz\;, ondazione IRCCS Ca’ Granda
)\:‘”1‘83 Ospedale Maggiore Policlinico



Vetrino n8 M.E.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 9.6 g/dL
VGM 86.6 fL
Retics 2.3 %
Bil ind aum

LDH aum

Aptoglobina <20

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

pH 7.4 38sec (23-45)
pH 6.85 170 < 900
ROE: a fresco norm
dopo incubaz. norm
EMA-binding 13% <11%
Enzimi normali
SDS-PAGE deglicosilazione B3
Biol. Mol. SEC23B mut c.40 C>T/c.649 C>T

Ectacitometro normale




Vetrino n°9a M.M.

M.M. discreta anisopoichilocitosi con
presenza di stomatociti (10%) e
sferociti (3%).

Presenza di eritroblasti mononucleati
(39%).

ANAMNESI

Maschio 14 anni

Famiglia neg per patologie ematologiche, padre trait
talassemico

Ittero neonatale, riscontro anemia emolitica,

A i mese di vita (Hb 3.0 g/dL) Trasfusioni

1EC/mese 2EC/mese (dai 3 anni)

A 8 anni splenectomia (sospese trasfusioni per 1 anno e
poi riprese 2EC/mese

2016:midollo iperplasia eritroide segni di diseritropoiesi
2017: tromboflebite gamba sinistra

Dal luglio 2017 rallentato ritmo trasfusionale, ultima trasf.
Ott. 2017 (valori di Hb 9.5 g/dL)




Vetrino 9a M.M.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 8.1 g/dL
VGM 112.5 fL
Retics 72 %

1.67 10e6/mmc
Bil ind 451 mg/dL
LDH 310 U/L

Aptoglobina <20

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

pH 7.4 40 sec  (23-45)
pH 6.85 >900 <900
ROE: a fresco aum
dopo incubaz. aum
EMA-binding 0% <11%
Enzimi (Ul/g Hb) PK6.0 11.9-16.7
SDS-PAGE normale
Biol. Mol. PK-LR mut ¢.1528 C>T/c.1528 C>T
Ectacitometro non suggestivo per difetto di

membrana



Vetrino n°9b C.C.

ANAMNESI

Maschio 42 anni

Famiglia neg per patologie ematologiche genitori
originari di un piccolo paese

Ittero neonatale, trasfuso solo in eta neonatale
2017: ricovero per algie addominali con rilievo di
calcolosi della colecisti.

Splenomegalia 15 cm.

Riscontro di anemia emolitica (Hb 9.7 g/dL; bil ind,
retics e LDH aum)

C.C. discreta anisopoichilocitosi con
presenza di ellissociti (9%), dacriociti (3%)
e schistociti (2%).




Vetrino 9b C.C.

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb 10.2 g/dL
VGM 96.0 fL
Retics 6.07 %

0.197 10e6/mmc
Bil ind 5.68 mg/dL
LDH 474 U/L

Aptoglobina <20

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

pH 7.4 27 sec  (23-45)
pH 6.85 >900 <900
ROE: a fresco norm
dopo incubaz. norm
EMA-binding 0% <11%
Enzimi (Ul/g Hb) PK19 11.9-16.7
SDS-PAGE normale
Biol. Mol. PK-LR mut ¢.993 C>A/ c.1067 T>G

Ectacitometro normale



Vetrino n°10 DSN

DS.N. discreta anisopoichilocitosi
con presenza di sferociti (14%),
ovalociti (4%) e stomatociti (3%).

ANAMNESI

Maschio 23 anni

Famiglia neg per anemia emolitica

Ittero e dolori addominali a 12 anni

Sindrome di Gilbert

Feb 2015 : comparsa di ittero astenia e urine
ipercromiche, trattato con terapia stereoidea con
incremento della Hb (7>>11.7 g/dL)

Mar 2015 nuovo ricovero per anemizzazione (Hb 8.3
md/dL; bil tot 13; LDH 1646 U/L) diagnosi di anemia
emolitica autoimmune da Ab caldi 1gG.

Sett 2015 Dopo recidiva di anemia emolitica trattato con
Rituximab (Hb 11.7 g/dL, LDH 950 U/L)



Vetrino n°10 DSN

INDAGINI EMATOLOGICHE 1°LIVELLO

Hb
VGM
Retics

Bil ind
LDH
Aptoglobina

11.6
98.8
8.7
0.287
3.75
397
<20

g/dL

fL

%
10e6/mmc
mg/dL

U/L

INDAGINI EMATOLOGICHE 2°LIVELLO
Test di lisi in glicerolo

ROE:

EMA-binding
Enzimi (Ul/g Hb)
SDS-PAGE

Test di Coobs diretto
Test di Coobs diretto vari metodi e fasi positivo

Ectacitometro

pH 7.4 29 sec (23-45)
pH 6.85 78 < 900
a fresco dim
dopo incubaz. norm
0% <11%
normali
normale
positivo
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