Emoglobina E (HbE)

Che cos’¢ I’emoglobina E?

L’emoglobina E (HbE) ¢ un disturbo comune ereditario
causato dalla produzione di una proteina abnorme di
emoglobina. L’emoglobina ¢ una proteina contenuta nel
sangue che trasporta 1’ossigeno in tutto il corpo.

L’HDBE si passa di genitore in figlio tramite 1 geni. I geni
portano le informazioni su caratteristiche dell’individuo
come il colore degli occhi, il colore dei capelli e il tipo di
emoglobina.

I’HbE é ereditario
L’HDbE non ¢ contagioso.
L’HbE non ¢ trasmesso da germi.

A volte si verificano dei cambiamenti nei geni, dai quali
derivano condizioni patologiche. Tali cambiamenti
avvengono nei geni globinici beta (B):

* Gli individui normalmente ereditano due geni globinici
fp per la produzione della proteina beta globina
nell’emoglobina.

+ Una persona puo avere un’alterazione (mutazione) HbE
in uno dei suoi due geni globinici . Questa persona
viene chiamata portatore di emoglobina E (HbE) ed ¢
sano. [ portatori possono correre il rischio di avere figli
affetti da una grave malattia del sangue.

+ Una persona puo avere un’alterazione (mutazione) HbE
in entrambi 1 suoi due geni globinici B. Questa persona si
dice che ¢ un individuo omozigote del HbE e non ha
gravi problemi di salute tranne una leggera anemia.
Costoro possono correre il rischio di avere figli affetti da
una grave malattia del sangue.

* Quando una persona ¢ portatore dell’alterazione
(mutazione) HbE e di un altro tipo di alterazione
(mutazione) del gene globinico P puo essere affetta da
una grave malattia del sangue che ¢ necessario curare.
Per esempio: quando una persona ha ereditato una copia
dell’alterazione (mutazione) HbE da un genitore ¢ una
copia dell’alterazione (mutazione) genetica per la
talassemia dall’altro genitore, il risultato ¢ che soffrira di
un grave disturbo chiamato HbE/talassemia B (vedi la
figura 2).

Cure

L’HbE non ¢ di per se un disturbo grave, tuttavia quando ¢
combinato con un’altra alterazione del gene globinico 3 pud
causara una grave anemia per cui € necessario sottoporsi a
terapie per tutta lavita, comprese trasfusioni di sangue per
correggere |’anemia.

Le condizioni di salute dei portatori di HbE e
degli omozigoti HbE

I portatori di di HbE e gli individui che sono omozigoti per
I’Hbe possono aspettarsi di essere sani. E’ importante che
il loro medico sappia che sono portatori.

HDbE e pianificazione famigliare

L’alterazione genetica HbE € magiormente comune tra le
persone originarie del Sud Est asiatico (Thailandia,
Birmania, Cambogia, Vietnam, Laos e Indonesia) e dello
Sri Lanka.

Le coppie che pensano di formare una famiglia, o nelle fasi
iniziali di una gravidanza, dovrebbero sottoporsi ad un
esame del sangue per stabilire se sono portatori, se entrambe
le loro famiglie provengono dalle zone elencate qui sopra;
oppure se hanno precedenti in famiglia di malattie del
sangue e o anemia. L’esame ¢ necessario per stabilire se ci
sono rischi di avere un bambino affetto da una malattia
genetica del sangue.

Coloro che corrono questo rischio hanno alcune possibilita
di scelta. Sipuo condurre una diagnosi sul feto fin dalla 12°
settimana di gravidanza. E’ possibile prendere in
considerazione I’interruzione della gravidanza, se del caso. I
portatori possono adottare bambini, o pensare a tecniche di
riproduzione assistita (come ad esempio la donazione di
ovuli o sperma). Altri potrebbero scegliere di assumersi il
rischio di avere un figlio affetto dalla malattia. Tutte queste
possibilita possono venire discusse con un Consulente di
Genetica.

L’esame puo venire richiesto dal dottore locale o contattando
gli ospedali elencati alla fine di questo opuscolo.

Informazioni importanti per la tua famiglia

Se sei un portatore di HbE, altri membri della tua famiglia
potrebbero essere anch’essi portatori e potrebbero correre il
rischio di avere bambini con una grave malattia del sangue.
Si raccomanda che anche gli altri tuoi famigliari e i loro
partner si sottopongano ad esami per accertare la loro
condizione di portatori, prima di avere figli.

HAEMOGLOBIN E (HbE) — ITALIAN



Esiti della trasmissione dell’alterazione HbE ai figli

Figura 1:
Entrambi i genitori sono portatori di HbE

Figura 2:
Un genitore ¢ portatore di HbE e P’altro ¢
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Per ogni gravidanza, questa coppia ha:

* 1 possibilita su 4 di avere un bambino con due
normali geni globinici

* 2 possibilita su 4 di avere un portatore di HbE.

* 1 possibilita su 4 di avere un bambino che ¢
omozigote HbE.

Per ogni gravidanza, questa coppia ha:

* 1 possibilita su 4 di avere un bambino con due
normali geni globinici

* 1 possibilita su 4 di avere un portatore di HbE.

* 1 possibilita su 4 di avere un portatore di
talassemia .

* 1 possibilita su 4 di avere un bambino affetto da
HbE/talassemia f.

Contatti utili

Thalassaemia Society of NSW
PO Box M120
CAMPERDOWN NSW 2050
Level 7 King George V Building
Missenden Road
CAMPERDOWN NSW 2050
Telefono : +61 2 9550 4844
Cellulare: 0400 116 393
www.thalnsw.org.au

Ospedale infantile di Westmead
(Children’s Hospital at Westmead)
Dipartimento di ematologia

Cnr Hawkesbury Road and
Hainsworth Street,

Westmead NSW 2145

Tel: +61 2 9845 0000

Ospedale infantile di Sydney
(Sydney Children’s Hospital)
Dipartimento di of ematologia
High Street, Randwick NSW 2031
Tel: +61 2 9382 1111

Ospedale Prince of Wales
(The Prince of Wales Hospital)
Dipartimento di ematologia
High Street,

Randwick NSW 2031

Tel: +61 2 9382 4982

Ospedale Royal Prince Alfred
(Royal Prince Alfred Hospital)
Dipartimento di ematologia
Level 5, Missenden Road
Camperdown NSW 2050

Tel: +61 2 9515 7013

Ospedale di Westmead
(Westmead Hospital)
Dipartimento di ematologia

Cnr Hawkesbury Rd & Darcy Rds
Westmead NSW 2145

Tel: +61 2 9845 5555

Ospedale di Liverpool
(Liverpool Hospital)
Dipartimento di ematologia
Ground Floor

Cnr Elizabeth & Goulburn Street
Liverpool NSW 2170

Tel: +61 2 9828 3000
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