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- Siriportano i risultati della survey nazionale SITE, condotta nel 2019 a seguito della
costituzione della Rete Nazionale Talassemie ed Emoglobinopatie (Legge 205/17, art. 1,
comma 437), per valutare la prevalenza delle emoglobinopatie in Italia

- Utilizzando una coorte di pazienti seguiti presso centri di riferimento per oltre 50 anni e

stato possibile valutare la sopravvivenza e la mortalita per tipo di emoglobinopatia ed
eseguire il confronto con la popolazione generale.
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Each Italian region has a SITE member Each regional SITE referent Each healthcare facility filled
acting as referent for the scientific society contacted the healthcare the SITE e-CRF form
facilities for patients with
haemoglobinopathies

Survey condotta da SITE con il supporto della Fondazione ForAnemia e dell'Associazione Italiana di Emato-
Oncologia Pediatrica (AIEOP).
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Distribuzione geografica delle strutture che hanno aderito all’ indagine (N=131), 23 di
questi (17,6%) erano centri di riferimento regionali riconosciuti.
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Facilities surveyed (N=131)
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e Le strutture che hanno aderito hanno inviato i dati sul numero di
pazienti seguiti, la loro eta (raggruppati in 0-5, 6-18, 19-35, 36-50, 51-65,
266 anni), il sesso (maschio vs. femmina) e il tipo di emoglobinopatia.

* Abbiamo classificato i pazienti come affetti da talassemia trasfusione-
dipendente (TDT), talassemia non trasfusione-dipendente (NTDT) e SCD
utilizzando criteri internazionali standard.

* Sono stati identificati 9517 pazienti con emoglobinopatia, inclusi 5205
TDT (54.7%), 1964 NTDT (20.6%), e 2348 SCD (24.7%).
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Distribuzione dei pazienti ogni 100.000 abitanti per regione in ltalia
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Table 1. Distribution of patients across Italy.

Region ‘w“ Patients/100,000 inhabitants

g Hemoglobinopathies TDT NTDT SCD
Piedmont " Northwest 19.1 7.8 5.0 6.3
Aosta Valley | Northwest 48 1. 24 0.0 ' 24
Liguria Northwest 26.2 10.8 85 6.9
Lombardy ~ Northwest 107 38 29 | 3.9
Trentino-Alto Adige Northeast 13 0.4 0.1 0.8
Veneto " Northeast 10.0 238 07 ' 6.5
Friuli Venezia Giulia Northeast 5.1 ‘ 0.7 0.2 41
‘Emilia-Romagna " Northeast 13.6 7.4 1.1 ’ 5.2
Tuscany Center 6.4 ‘ 25 0.5 34
‘Umbria . Center 77 24 16 ' 37
'Marche . Center | 22 1 0.8 i 0.1 | 14
Lazio Center 8.1 47 1.2 22
Abruzzo . South 25 0.6 09 ' 0.9
Molise South 16.3 f 5.7 7.0 37
Campania ' South 11.0 : 5.4 40 ' 16
Apulia South 143 123 16 0.4
Basilicata " South 13.6 ‘ 13.0 0.0 | 05
Calabria South 243 [ 16.6 3.1 46
Sicily " Islands 44.1 | 275 7.8 | 88
Sardinia Islands 79.7 | 555 233 0.9
‘Median of regional densities (IQR) 108(6.1-17) | 5.1 (2.4-11.2) 1.4(04-42) | 3.6(1.548)
'National density across ltaly 16.0 \ 87 33 ' 39

IQR: interquartile range; NTDT: non-transfusion-dependent thalassemia; SCD: sickle cell disease; TDT: transfusion-dependent thalassemia.
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Distribuzione dei pazienti per eta e sesso per i pazienti affetti TDT, NTDT e
SCD. Le barre grigio chiaro riflettono la distribuzione per eta della popolazione
generale italiana nel 2019

Male Age (years) Female Male Age (years) Female Male Age (years) Female
266 } >66 {] >66 |
51-65{ s 51-65 - 5165 {
36-50 - s 36-50 - 36-50 -
19-35 - 19-35 - 19-35 -
6-18 1 | 6-18 - 6-18 -
0-5 4] 0-5 1] 0-5
| | | | | | | | | | | | | | [ T | [ | |
30 20 10 0 0 10 20 30 20 10 0 0 10 20 20 10 0 0 10 20
Percentage of TDT Percentage of NTDT Percentage of SCD
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Curve di sopravvivenza di Kaplan-Meier
per tipo di emoglobinopatia e sesso
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Confronto con i risultati del Global Burden of Disease
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Global Burden of Disease (GBD)

The GBD study is the largest and most comprehensive effort to quantify health loss across
places and over time, so health systems can be improved and disparities eliminated.
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Confronto con i risultati del Global Burden of Disease
(GBD Study-2019)

- Confronto del numero di pazienti per fascia di eta

- Confronto del numero di morti per fascia di eta

- Confronto degli indicatori YLLs (years of live lost), YLDs (years lived with
disability)e DALYs (disability-adjusted life years)

) OUTPUT

Phenotype subdivision of population

(low/mild-moderate/severe)

> Residual patients | Number of patients for each phenotype
Total deaths (Npn)
8-centers population Residual severe
(year 2019) esidual _
deaths* YLDs = Npp DWWy,
8 centers
e vanc M Mortality data (5

population years)

i 8-centers

deaths

8-centers deaths
(year 2019)

*For each predicetd death the age of death corresponded to the mean of the interval in which it is predicted.
#YLLs were calculated considering the WHO standard Life expectancy for calculating YLLs (Martinez et al Int J

phenotype=Llow
GBD-2021 T
Dw DW for each phenotype (DW,,)
Epidemiol. 2019 Aug 1;48(4):1367-1376; https://www.who.int/data/gho/indicator-metadata-registry/imr-

details/159) Gianesin et al The Lancet Haematology, Accepted July 2025
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Confronto con i risultati del Global Burden of Disease
(GBD Study-2019)
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Confronto con i risultati del Global Burden of Disease
(GBD Study-2019)

Number of deaths

<5 years 5-19 years 20-34 years 35-49 years 50-64 years 65+ years
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SITE GBD 2021 Difference
Value Lower Upper Value Lower Upper SITE—-GBD 2021
TH 7169 6497 5432 7602 4 . A {
) 70T 5205 -
Number of patients N 1964 |
SCD 2348 2675 2354 3015 A

TH: thalassemia; SCD: sickle cell syndromes; TDT: transfusion dependent thalassemia; NTDT: non-transfusion dependent thalassemia
TH = 1: 100% mild-moderate; TH = 2: TDT patients 30% mild-moderate and 70% severe); NTDT 100% mild-moderate

SCD = 1: 100% no-symptoms; SCD = 2: YLD-SCD - 100% mild.moderate; SCD = 3 : YLD-SCD - 50% mild.moderate 50% no.symptom
SCD =4 : YLD-SCD - 50% mild.moderate 50% severe; SCD =5 : YLD-SCD - 20% no anaemia, 20% mild.moderate, 60% severe;

SCD = 6: YLD-SCD - 30% no anaemia, 55% mild.moderate, 15% severe
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CONCLUSIONI

| dati raccolti dalla survey SITE hanno permesso di dare una stima della distribuzione delle
emoglobinopatie in Italia ed € stato possibile fare il confronto con i dati stimati dallo studio GBD

GBD-2021 produce stime affidabili per alcuni indicatori, ma manca di precisione in relazione
alla distribuzione per eta dei pazienti e dei decessi, e di specificita in relazione alla gravita della
talassemia e della SCD (anemia falciforme).

La classificazione della talassemia in TDT e NTDT (non contemplata nel GBD) riflette meglio la
gravita di queste patologie nei pazienti.

La differenza nelle distribuzioni per fascia di eta evidenzia la peculiarita dell’ltalia dove le
emoglobinopatie sono endemiche e dove ormai da diversi decenni sono iniziati i programmi di
prevenzione
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