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1. Generalita

In alcune regioni italiane il morbo di Cooley occupa il primo posto tra le cause
di morte della seconda infanzia; non desta quindi meraviglia il fatto che da oltre
dieci anni si stiano compiendo in Italia notevoli sforzi per arrivare ad una prevenzione,
o per lo meno ad un controllo, di questa malattia.

Purtroppo, come tutti sanno, le possibilita terapeutiche nei riguardi del morbo
di Cooley sono limitate; con terapie lunghe ed estremamente dispendiose (trasfu-
sioni ravvicinate, cure antianemiche, splenectomia, etc.) non si riesce cha a procra-
stinare, spesso solo di un numero esiguo di anni, esito letale dell’affezione. F chiaro
quindi che la lotta dovra svilupparsi in campo eminentemente eugenetico previa iden-
tificazione degli eterozigoti. Solo cercando di evitare, per quanto ¢ possibile, il matri-
monio tra microciternici si riuscira a ridurre il numero di bambini affetti da morbo
di Cooley che nascono ogni anno; numero non trascurabile invero in quanto da cal-
coli approssimativi fatti (Silvestroni e Bianco) dai due milioni circa di microcitemici
esistenti in Italia potrebbero nascere annualmente non meno di mille bambini desti-
nati a morire di thalassemia major.

Da quanto sopra emerge I'estrema importanza della ricerca popolazionistica in
questo campo tendente all’identificazione della condizione di eterozigosi (microci-
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temia o talassemia minor) ed alla determinazione della frequenza di questa nella di-
verse regioni italiane.

A partire dalle prime indagini di massa eseguite da Silvestroni e Bianco nel 1946,
ricerche imponenti per accuratezza e numero di soggetti esaminati sono state portate
a termine da diversi gruppi di studiosi (Silvestroni e Bianco, Lucci ¢ Soflritti, Mengoli,
Boi Pittoni, Carcassi, Cavalcanti, Brancati, Siniscalco e coll. etc.) nelle differenti re-
gioni, tanto da poter giungere alla stesura di una carta della microcitemia in Italia
che, seppure ancora incompleta, permette un orientamento sulla vastita e importanza
del problema. Particolarmente bene studiate sono state ovviamente le regioni in cui
la frequenza del fene era pit alta ed ¢ stato in queste zone che sono sorte Sezioni del
Centro Nazionale per la Microcitemia con funzioni di assistenza e di ricerca, ma
altrest con funzioni di profilassi pre-matrimoniale del morbo di Cooley.

Dall’insieme dei dati raccolti & risultato che la frequenza della microcitemia oscilla
notevolmente da zona a zona: la frequenza piu alta ¢ stata riscontrata in Sardegna,
nel Delta Padano, in Calabria, in Sicilia, in Romagna e nelle Puglie; relativamente
bassa ¢ invece la frequenza nell’Italia Centrale con valori minimi nelle citta di Firenze
e Bologna. La cittd di Roma ha una frequenza di 1,69%,.

Tra le coppie gemellari in osservazione presso il nostro Istituto ¢ stata reperita
una coppia di gemelle monozigotiche affette da morbo di Cooley i cui genitori proveni-
vano da un piccolo paese, Fiano Romano, nelle vicinanze di Roma. Allo scopo di con-
tribuire alla pili esatta conoscenza della diffusione della microcitemia in Italia abbiamo
creduto bene di procedere ad un’indagine popolazionistica in loco.

Fiano Romano ¢ un paese di 2920 abitanti, situato lungo la via Tiberina a circa
30 Km da Romaj la zona ¢ pianeggiante e servita da facili vie di accesso; la popola-
zione, prevalentemente dedita all’agricoltura, ¢ piuttosto omogenea con una modesta
quota di immigrazione proveniente per lo pitt dall’Abruzzo (cfr. Fig. 1).

2. Metodologia

Abbiamo esaminato 220 bambini delle locali scuole elementari raccogliendo il
sangue mediante puntura del polpastrello delle dita ed eseguendo le ricerche in parte
direttamente sul posto e in parte presso il nostro Istituto. Tali ricerche sono consistite
nella determinazione della resistenza osmotica delle emazie con soluzione 0,4 di
Tyrode, nell’esame dello striscio di sangue, nella determinazione del valore emato-
crito e della curva di Price Jones. Per la discriminazione dei casi dubbi ci siamo
altresi basati sulla presenza di anemia e sulla prova della denaturazione acida del-
I’HB su vetrino secondo la tecnica di Betke (Sansone, Ferrara).

Per ogni bambino con risultato positivo o dubbio abbiamo poi proceduto all’esame
dei genitori e dei fratelli nonche di quanti altri familiari si sono volontariamente sot-
toposti agli esami.
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3. Risultati

Sul campionc di popolazione rappresentato da questi 220 bambini non fratelli
tra di loro e la cui famiglia & risultata originaria di Fiano, 18 hanno dato risposta po-
sitiva per il gene talassemico allo stato eterozigote (microcitemia). Nessuno ¢ risultato
essere un M. di Cooley e non si € riscontrato tra i genitorl nessun caso di matrimonio
tra eterozigoti

Nel caso di un bambino microcitemico con padre nato a Fiano e madre proveniente
da Rimini, questa si & rivelata negativa, mentre il padre ¢ portatore dell’anomalia.

In conclusione, la microcitemia ¢ risultata essere presente in questa zona con una

-
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.

Fig. 1

\

frequenza percentuale di 8,189 ; il dato ¢ sorprendentemente alto per una zona sino
ad oggt silente. Viene quindi confermato che il caso gemellare di Morbo di Cooley
studiato presso I'Istituto Mendel ha guidato le nostre ricerche verso un autentico
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focolaio di Thalassemia e non costituisce un fenomeno sporadico di impostazione
occasionale.

La conferma di questo ha potuto essere realizzata con il campionamento scola-
stico il quale, allorquando le Autorita Sanitarie locali abbiano la comprensione ¢ la
cortesia di cui abbiamo potuto giovarci, rappresenta una possibilita ottima per accer-
tare la diffusione di un fenotipo che puo interessare la ricerca genetistica.

Riteniamo che da questo contributo venga ulteriormente ribadita la necessita di
procedere ad una sempre pit accurata e capillare raccolta di dati statistici che per-
metta di intraprendere una lotta organizzata su scala popolazionistica contro il M.

di Cooley.
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RIASSUNTO

Gli AA. comunicano di aver identificato un
focolaio di microcitemia con ragguardevole fre-
quenza nel campione considerato (8,89,) in un
comune agticolo della Provincia di Roma finora
ignoto nello studio popolazionistico della ma-
lattia.

RESUME

Les Auteurs ont trouvé une remarquable
fréquence de microcytémie (8,89,) dans une
commune agricole jusqu’ici inconnue dans
Iétude populationistique de cette maladie.

SUMMARY

The Authors have found a remarkble fre-
quency (8,89) of microcytemia in a rural
community so far unknown in the poulation
study of this disease.

ZUSAMMENFASSUNG

Die Verf. berichten, dass sie einen Mikrozy-
timie-Herd entdeckt haben in einem Landkreis
der Provinz Rom, der bisher bei den Bevdlker-
ungsstudien dieser Krankheit nicht bekannt
geworden war. Die Hiufigkeit in dem betracht-
eten Bevolkerungsteil war erheblich (8,8%).
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