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Lanemia di Blackfan Diamond & un’aplasia midollare congenita pura della serie rossa; la
mancata produzione di globuli rossi comporta grave anemia presente dalle prime settimane

di vita.

Nel 40% dei pazienti I'anemia si associa a malformazioni congenite di diversi distretti

corporei (pollice trifalangeo, palatoschisi, malformazioni urogenitali e/o cardiovascolari).

| pazienti affetti da anemia di Blackfan Diamond sono sottoposti a stretto monitoraggio

clinico-laboratoristico.

La maggior parte di essi e trasfusione-dipendente, come i pazienti talassemici e necessita per
tutta la vita di periodiche trasfusioni di emazie, a cadenza anche bisettimanale, a seconda
della necessita clinica. Tale terapia comporta, come nei pazienti talassemici, accumulo
significativo di ferro nei tessuti, con conseguente danno d’organo. E pertanto necessaria

I'associazione di terapia ferrochelante.

Una parte dei pazienti, invece, presenta ripresa dell’eritropoiesi con il trattamento con

steroidi, ma spesso il trattamento e sospeso per effetti collaterali.

L'unico trattamento risolutivo, come nella talassemia, € il trapianto di cellule staminali

emopoietiche.
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