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Sindromi Mielodisplastiche (MDS)

Rollison DE, et al. Blood. 2008;112:45-52. 

Un gruppo eterogeneo di NEOPLASIE caratterizzato da
-emopoiesi clonale

-citopenia periferica

-rischio di evoluzione leucemica

Incidenza globale: ~5 per 100,000 = la neoplasia mieloide
più comune nell’adulto/anziano

- 30/100.000 nuovi casi/anno nei soggetti > 70 aa

- 0,4/100.000 nuovi casi/anno nei soggetti < 40 aa

- 0.01/100.000 nuovi casi/anno in età pediatrica

• Età Mediana >60 anni (70% >50 aa) 

12-15 mila nuovi casi/anno (OssMAlattieRare)



https://rarediseases.org/rare-diseases/myelodysplastic-
syndromes/

Le Sindromi mielodisplastiche o Neoplasie mielodisplastiche

- sono un gruppo di diversi disturbi accomunati da un malfunzionamento del midollo osseo, che 
non è più in grado di produrre un’adeguata quantità di cellule sane
- le cellule staminali non maturano correttamente e si accumulano nel midollo osseo; possono 
anche avere una durata ridotta
- ne consegue una complessiva diminuzione del numero di cellule mature in circolo e una 
alterata funzione.

 Anemia  
 Piastrinopenia
 Leucopenia

 Aumento cellule
immature: blasti

https://rarediseases.org/rare-diseases/myelodysplastic-syndromes/
https://rarediseases.org/rare-diseases/myelodysplastic-syndromes/


Astenia, Dispnea, Cardiopalmo,
Irritabilità, Pallore…

Infezioni 
(Febbre,Broncopolmoniti,
Ascessi, Infezioni vie urinarie)

Manifestazioni emorragiche 
(ecchimosi, petecchie, 
gengivorragie)

MALATTIA 
STABILE

LEUCEMIA MIELOIDE ACUTA



Le cause sono sconosciute, ma sono noti alcuni 
FATTORI DI RISCHIO

Età > 60 aa
Sesso 
maschile

Precedente

Radio/Chemiotera
pia

Metalli pesanti

Idrocarburi 
aromatici

Fumo di sigaretta

La malattia NON è contagiosa e si pensa che NON 
comporti alcuna trasmissione ereditaria.



QUANDO SOSPETTARE UNA MIELODISPLASIA?

Il problema clinico può essere sottostimato

• Le alterazioni dell’emocromo possono essere asintomatiche nelle fasi 
iniziali della malattia

• Diagnosi differenziale spesso difficile
• Pazienti prevalentemente anziani (riluttanza ad eseguire B.O.M)
• Comorbidità spesso clinicamente predominanti



QUALI INDAGINI ?
ANAMNESI

• Familiare
• Co-morbidità
• Esposizione lavorativa a Tossici
• Anamnesi di Chemioterapia/Radioterapia
• Storia del Fabbisogno Trasfusionale



Diagnosi

Emocromo e 
striscio di 

sangue 
periferico

Aspirato 
midollare/biop

sia ossea 

Biologia 
molecolare

TP53

SF3B
1

NGS



PIANO DI ASSISTENZA:

• Monitoraggio ematologico, fabbisogno trasfusionale, 
sovraccarico marziale

• Prevenzione delle complicanze emorragiche e infettive
• Riduzione o risoluzione dei problemi stessi: CURA
• Sorveglianza sull’evolutività della malattia
• Educazione terapeutica



eritropoietina

• Risposta eritroide in circa il 60% dei pazienti
• Impatto positivo della risposta eritroide sulla 

sopravvivenza
• Fattori predittivi di risposta:

• Trasfusione indipendenza
• Bassi livelli di EPO sierica
• IPSS low risk 



Lenalidomide in 5q-

Crisà et al, Hemasphere 2023

Retrospective study of lenalidomide discontinuation 
in patients with myelodysplastic syndrome 

harboring del(5q)

• anemia trasfusione 
dipendente

• MDS con del(5q)
• Rischio IPSS basso o 

intermedio-1
• Non candidabili o non 

responsive a rEPO 

Final Sintra-Rev Results Favor Lenalidomide in 
Non-Transfusion-Dependent, Low-Risk MDS



luspatercept
• MDS con sideroblasti ad anello
• IPSS-R molto basso, basso o intermedio
• Trasfusione dipendenti 
• Non risposta o non candidabilità a r-EPO

Fenaux P et al, NEJM 2020
Oliva et al. JCM 2021

Prosepettive future (studi in corso):
- MDS basso rischio non TD
- MDS basso rischio TD lusp vs rEPO



200–250 mg iron
Normal body iron: 
3-4 g

SOVRACCARICO MARZIALE



Le attuali linee guida prevedono, quali criteri per 
l’inizio della terapia ferrochelante nei pazienti con 
MDS i seguenti parametri:
•Trasfusione-dipendenza (con almeno 20 sacche 
di emazie concentrate trasfuse)
•Ferritina >1000-2500 µg/L
•CrCl > 40 ml/min
•Aspettativa di vita >12-24 mesi.

Deferasirox–iron(III) complex
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