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Lettera d’intenti

La terapia dell’emofilia A ha subito in questi ultimi 20 anni una rivoluzione grazie allo sviluppo di concentrati di fattore VIII (FVIII) prodotti con la tecnologia del DNA ricombinante. Per merito soprattutto di questi prodotti, la terapia sostitutiva è oggi sicura e non sono stati più segnalati casi negli ultimi 2 decenni di trasmissione di malattie virali a pazienti emofilici. Il paziente emofilico oggi può contare su una terapia efficace che gli permette di avere una qualità ed aspettativa di vita paragonabile a quella della popolazione generale non emofilica. Tuttavia, la complicanza più grave della terapia dell’emofilia A è oggi l’insorgenza dell’inibitore diretto contro il FVIII infuso, che rende la terapia sostitutiva inefficace ed espone il paziente emofilico ad un rischio aumentato di morbilità e mortalità. I fattori di rischio per lo sviluppo di inibitore non sono ancora completamente noti e possono essere genetici (HLA, mutazione del gene del FVIII) ed acquisiti (tipo e modalità di trattamento). E’ stata inoltre segnalata recentemente una correlazione tra il gruppo sanguigno ABO ed il rischio di sviluppare l’inibitore. Scopo di questo studio è di verificare questa associazione su una popolazione ampia di pazienti emofilici, valutando inoltre l’interazione con gli altri fattori di rischio genetici ed acquisiti. L’impatto clinico di questo studio potrebbe essere rilevante, perché solamente attraverso la comprensione dei meccanismi legati all’insorgenza dell’inibitore sarà possibile attuare strategie preventive. 
Lo studio è retrospettivo e si basa unicamente sull’analisi dei dati disponibili nelle cartelle cliniche dei pazienti emofilici seguiti presso i Centri Emofilia italiani.

Vi ringrazio per l’attenzione e saluto cordialmente


Mantova, 10/01/2017				
Massimo Franchini
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