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Caso clinico (I) Presentazione
• Sig. Stojan, 75 anni
• Giungeva in PS per impotenza funzionale, dolore e comparsa 

spontanea di estesi ematomi alla spalla dx, braccio dx, avambraccio 
dx ed avambraccio sx da circa un mese
• In anamnesi: ipertensione arteriosa, IRC, cardiopatia ipertensiva, 

ipercolesterolemia, pregressa TVP femoro-poplitea destra
• Terapia: valsartan, amlodipina, rosuvastatina
• E.O. : Vigile, collaborante. Estesi ematomi agli arti superiori in 

evoluzione cromatica
• Esami ematochimici: Hb 10.3 g/dL, PLT 260.000/mm3, INR 1.20,    

APTT 131.3 s (ratio 4.09)

EMATOMI IN SEDI 
ATIPICHE, SPONTANEI

PLT normali
Coagulazione: INR NELLA NORMA, 

APTT ALLUNGATO



Cenni di fisiologia: la cascata della coagulazione



Cenni di fisiologia: la cascata della coagulazione



• Estese ecchimosi o ematomi comparsi improvvisamente, senza traumi, in 
sogge0 adul3-anziani
• Emocromo + prove emogeniche: il tempo di tromboplas3na parziale a0vata 

(aPTT) è allungato, mentre il tempo di protrombina (INR) è normale

• TEST DI MISCELA

Caso clinico (II) Diagnosi



• Diagnosi eziopatogenetica: 
Ricerca delle possibili 
condizioni cliniche scatenanti il 
fenomeno autoimmunitario



Prove emogeniche:
INR     1.23                             (0.78-1.20)
APTT  131.3 s/Ra3o 4.09     (0.76-1.18)

Test di miscela:
FaOore VIII   0.1%    (50-150)
FaOore IX      80%     (65-150)
FaOore XI      41%     (65-150)
FaOore XII     37%     (50-150)

Caso clinico (III) Conclusioni

APTT - Miscela senza incubazione.  
48 s (non corregge)

APTT – Miscela con incubazione a 37°C per 2 h
87 s (non corregge)
Interpretazione: La differenza tra il risultato del test di 
miscela dopo 2 ore di incubazione a 37°C e il risultato 
o;enuto senza incubazione è compa=bile con la presenza 
di inibitori specifici per il FVIII della coagulazione  



EMOFILIA ACQUISITA
• L’EMOFILIA ACQUISITA è una sindrome emorragica cara\erizzata dalla 

inibizione del fa,ore VIII della coagulazione (FVIII) secondaria ad 
autoan]corpi dire^ contro specifici epitopi, che causano la 
neutralizzazione e/o clearance accelerata del FVIII dal plasma 

• È una mala7a rara, con un’incidenza di circa 1/1.000.000 l’anno
• Colpisce più frequentemente donne in gravidanza o nel post-partum

e maschi di età > 50 anni affe^ da mala^e reuma]che e tumori 
solidi
• Tasso elevato di mortalità (7-22%) 



Presentazione clinica
• Si manifesta con sanguinamenC in sedi aCpiche, spesso spontanei o dovu3 a minimi 

trauma3smi (ematuria, epistassi, gengivorragia, metrorragia, melena, reOorragia, 
emartri, emorragie cerebrali o retroperitoneali)

• Può correlarsi o meno ad 
altre patologie o 
condizioni cliniche: 
malattie autoimmuni, 
malattie oncologiche, 
gravidanza, infezioni, 
farmaci, MGUS 



EMOFILIA CONGENITA

• L’EMOFILIA CONGENITA è una sindrome emorragica cara\erizzata dalla 
carenza di alcuni fa,ori della coagulazione. 
• Esistono 2 forme: emofilia A (carenza FVIII) ed emofilia B (carenza FIX).

Entrambe le forme vengono ereditate in maniera eterosomica.
• Prevalenza: emofilia A 1:5000, emofilia B 1: 10.000

• Diagnosi: dosaggio di FVIII e FIX; il livello circolante dei fa\ori perme\e di 
s]mare la gravità dell’emofilia. 



Tra<amento

EMOFILIA ACQUISITA

1) CONTROLLARE IL SANGUINAMENTO
2) TERAPIA EZIOPATOLOGICA
3) ELIMINARE GLI ANTICORPI INIBITORI

TERAPIA IMMUNOSOPPRESSIVA 
(ciclofosfamide, glucocor1coidi, rituximab)

PLASMAFERESI (u1lizzata per eliminare l’inibitore, in a:esa 
dell’effe:o immunosppressivo della terapia medica) 

EMOFILIA CONGENITA

1) CONTROLLARE E/O PREVENIRE IL 
SANGUINAMENTO

2) SOMMINISTRARE IL FATTORE 
CARENTE

Il tra:amento dipende dal grado di carenza del fa:ore e 
dall’en1tà dell’episodio emorragico.
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