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MALATTIE RARE E METABOLISMO



LE URGENZE DELLE E NELLE CONDIZIONI RARE
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DIFFICOLTA’ NELLA GESTIONE MEDICO-INFERMIERISTICA IN PS  
SPECIE DELLE CONDIZIONI DI EMERGENZA URGENZA:
• (SCARSA ESPERIENZA/ CONOSCENZA SOLO TEORICA O SCARSA, 

ASPETTATIVE DEL PAZIENTE E DEI FAMILIARI ,..) 
• CONCOMITANZA DI ALTRE CONDIZIONI DI URGENZA 
• AL CONTRARIO POSSIBILE SOTTOVALUTAZIONE DI CONDIZIONI 

POTENZIALMENTE GRAVI O EVOLUTIVE

DIFFICOLTA’ A PROGRAMMARE INTERVENTI FORMATIVI 
STRUTTURATI (ALTRE PRIORITA’ CLINICO ORGANIZZATIVE)

DIFFICOLTA’ NON SOLO A GESTIRE LE EMERGENZE /URGENZA 
REALI O POTENZIALI DELLE CONDIZIONI RARE  MA ANCHE  DI 
PATOLOGIE INTERCORRENTI INDIPENDENTI NEL PAZIENTE CON 
MALATTIA RARA 





POSSIBILI EMERGENZE URGENZE DA MALATTIE RARE…..







• Clinica  -coinvolgimento organi addominali 
                    (dolore addominale violento, nausea, vomito, diarrea) 
                   con sintomatologia simile ad addome acuto
                     -50% presenta attacchi laringei (ostruzione vie aeree)
                      = VERA EMERGENZA

• Terapia  -inibitore C1 esterasi (C1Inh)= BERINERT ®
                    -inibitore recettori della bradichinina, Icatiban =FIRAZYR ®

NB ORGANIZZAZIONE DISPONIBILITA’ TERAPIE (IMMEDIATA E 
MANTENIMENTO)
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DREPANOCITOSI
Scaricabile dal sito: www.site-italia.org
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RECEPIMENTO 
REGIONALE



EMOFILIA E MALATTIE EMORRAGICHE CONGENITE
CAPITOLO 4



EMOFILIA A

Malattia emorragica ereditaria dovuta ad un 
difetto congenito della coagulazione da 
carenza di fattore VIII, il cui gene è localizzato 
sulla parte terminale del braccio lungo del 
cromosoma X.



MALATTIA RECESSIVA X-LINKED



EMOFILIA A:

 LIEVE  livelli funzionali FVIII > 5% 
 MODERATA  livelli funzionali FVIII 1%-5%
 SEVERA  livelli funzionali FVIII <1%



CAPITOLO 4

• Identificazione precoce al triage  
(disponibilità dato anamnestico)

• Expertise di riferimento
• Aspetti organizzativo gestionali
• Disponibilità terapie
• Eventuale centralizzazione 

Aspetti cardine:



GUIDELINES FOR THE MANAGEMENT 
OF HEMOPHILIA

WFH GUIDELINES



GESTIONE DEI PAZIENTI EMOFILICI CON 
SANGUINAMENTO NEI DIPARTIMENTI DI 
EMERGENZA-URGENZA

LINEE GUIDA 





Risultati
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• Individuare precocemente in DEA (TRIAGE?) il 
paziente affetto da condizione rara (Alert 
informatico? Fascicolo elettronico?)

• Formazione per medici ed infermieri (anche FAD)
• Introduzione di procedure specifiche specie per 

le condizioni tempodipendenti e accessibilità 
rapida a informazioni indispensabili

• Expertise anche a distanza (teleconsultazione)
• Sito (SIMEU?) gestione condizioni  rare in 

emergenza /urgenza

Quali obiettivi?



GRAZIE

Paolo.moscatelli@hsanmartino.it


