LE SINDROMI MIELODISPLASTICHE

Che cosa sono le Sindromi Mielodisplastiche (SMD)

Le sindromi mielodisplastiche sono malattie  che colpiscono il sangue e il midollo osseo. Nelle persone colpite da questa patologia il midollo osseo produce cellule “difettose”, per cui non sempre funzionano come dovrebbero. La parola “mielodisplastico” deriva dal greco:

· mielo: perché riferito al midollo osseo

· dis: anomalo o malato

· plastico: da “plasia”che significa crescita.

Secondo una vecchia classificazione basata sull’aspetto del midollo osseo: ci sono 5 differenti tipi di sindromi mielodisplastiche :

· Anemia refrattaria che rappresenta circa il 25% delle SMD

· Anemia refrattaria con sideroblasti ad anello che rappresenta circa il 15% delle SMD

· Anemia refrattaria con eccesso di blasti che rappresenta circa il 35% delle SMD

· Anemia refrattaria con eccesso di blasti in trasformazione che rappresenta circa il 15% delle SMD

· Leucemia mielomonocitica cronica che rappresenta circa il 10% delle SMD

Come ci si ammala 

La causa della malattia è sconosciuta in 4 casi su 5: nel 20% dei malati  la sindrome può derivare dalla terapia usata per la cura di un’altra malattia. Per esempio, una persona sottoposta nel passato a chemioterapia presenta maggiori probabilità di sviluppare una SMD rispetto a una persona che non è mai stata trattata per il cancro.

Le SMD non sono contagiose e raramente si trasmettono da una generazione alla successiva. Non è ancora noto se il fumo di sigaretta aumenti o meno il rischio ma si è riscontrato che  le SMD sono più frequenti nei fumatori rispetto ai non fumatori (pur se di poco), così come in persone che sono state esposte ad agenti chimici quali il benzene

Si tratta di patologie poco comuni: secondo l’American Cancer Society (ACS), ogni anno vengono diagnosticati da 10.000 a 15.000 casi di SMD anche se il numero dei nuovi casi diagnosticati ogni anno sembra aumentare.

Segni e sintomi 

All’esordio, i segni delle SMD spesso non sono né evidenti né ovvi. Uno dei sintomi più comuni delle SMD è il ridotto numero di cellule sanguigne che può manifestarsi con alcuni disturbi: 
· un basso livello di emoglobina può causare stanchezza, debolezza e fiato corto
· un ridotto numero di piastrine può far comparire più facilmente contusioni e sanguinare senza motivo (ad esempio a naso o gengive)

· una scarsa presenza di globuli bianchi può determinare una maggiore facilità a contrarre infezioni o difficoltà a guarire da infezioni.

La diagnosi
Il primo accertamento è un semplice esame del sangue, prescritto dal medico di famiglia. Se i risultati non sono normali, è consigliato approfondire la diagnosi con una visita specialistica ematologica , con eventuale aspirazione e biopsia del midollo osseo  .

Con l’aspirazione del midollo osseo vengono raccolte alcune gocce di midollo da un osso, in genere dall’anca. Durante la biopsia, invece, viene rimosso un piccolo frammento di osso e di midollo osseo, in anestesia locale.

Esistono poi una serie di esami, chiamati citogenetici, utili per determinare il tipo di SMD e per capire se il trattamento sta funzionando. In condizioni normali le cellule umane contengono 46 cromosomi (23 paia): in alcune persone con SMD tuttavia uno o più cromosomi (o frammenti di questi) possono mancare; in altri casi invece le cellule possono avere un eccesso di coppie di uno o più cromosomi. L’esame citogenetico serve  per determinare quale modificazione del cromosoma si è verificata. Ad esempio, nei pazienti con SMD possono mancare i cromosomi 5 e 7, oppure si può riscontare un cromosoma 8 in più. Questo tipo di esame in genere necessita di circa 3 settimane perché le cellule hanno bisogno di tempo per crescere in laboratorio prima che i cromosomi possano essere osservati al microscopio.
Il controllo  dei sintomi

Alcuni dei sintomi delle SMD possono essere trattati con una terapia di supporto: non si tratta di una cura ma di un terapia che aiuta a controllare i sintomi.
Un primo tipo di intervento possibile è la  trasfusione di sangue, necessaria quando i livelli di alcuni tipi di cellule ematiche sono troppo bassi. Se, ad esempio, a causa di un ridotto numero di globuli rossi si avverte un senso di spossatezza, una trasfusione di sangue potrebbe aiutare.

Un'altra terapia raccomandata utilizza invece i  fattori di crescita, agenti che aiutano il residuo midollo osseo normale a produrre più cellule. I tre tipi di farmaci più spesso usati in pazienti con SMD sono l’eritropoietina e il G-CSF. L’eritropoietina, o EPO come viene più spesso chiamata, aiuta il midollo osseo a produrre più globuli rossi. Il G-CSF aiuta invece il midollo osseo a produrre globuli bianchi.
Questi fattori di crescita presentano però alcune controindicazioni: innanzitutto hanno un effetto temporaneo,  e i sintomi ricompaiono appena sospeso il trattamento. 

Gli antibiotici sono utili per prevenire o controllare l’infezione. I pazienti con un basso quantitativo di globuli bianchi spesso hanno più bisogno di antibiotici perché sono più suscettibili a contrarre infezioni, ma non possono essere usati continuativamente.
La cura della malattia
Le SMD sono malattie croniche gravi ma curabili. Esistono diversi tipi di trattamento: la scelta dipende dal tipo, dalla gravità, dall’età e soprattutto dallo stato di salute generale.

Terapia con farmaci immunosoppressori: servono per inibire eventuali reazioni autoimmunitarie che inibiscono al formazione di  cellule sanguigne.  
Farmaci antiproliferativi: alcuni tipi di chemioterapia  possono aiutare il midollo osseo a produrre di nuovo cellule ematiche sane.

Trapianto di cellule staminali: con il trapianto, vengono  utilizzati il midollo osseo sano o cellule staminali. Questa procedura è praticabile soltanto nel 5% circa dei pazienti con SMD. I trapianti di midollo osseo sono eseguiti soprattutto in pazienti di età inferiore a 60 anni a causa dei rischi e dello stress che possono incidere sul malato. 
