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Medicina di laboratorio
Trombofilia (stati di ipercoagulabilità)

Trombofilia = tendenza a sviluppare trombosi

Gli stati  di ipercoagulabilità possono essere 
classificati in disturbi in cui vi siano:

1.Evidenze di laboratorio che indicano uno stato 
pretrombotico

2. condizioni cliniche che comportano un rischio 
più elevato di eventi tromboembolici

http://www.sunhope.it


www.sunhope.it Dicembre 2006

Prof. Molinari 2

La trombosi è un fenomeno multifattoriale dalla 
patologia complessa ed ancora in buona parte 
sconosciuta

L’identificazione di test dell’emostasi che possano 
essere predittivi nella trombosi deve necessariamente 
partire dallo studio:

1. della coagulazione e dei suoi anticoagulanti naturali 

2. dell’interazione piastrine- parete vasale

Esami di laboratorio  negli stati trombofilici: 
significato e loro utilizzo

1.Per individuare la comparsa delle alterazioni che 
possono causare trombosi 

2.Approfondire sospetti diagnostici

3.Seguire pazienti ad alto rischio

4.Razionalizzare gli interventi terapeutici e monitorare le
terapie con anticoagulanti, fibrinolitici o antiaggreganti
piastrinici

http://www.sunhope.it


www.sunhope.it Dicembre 2006

Prof. Molinari 3

Thrombophilia as a multigenic diseaseThrombophilia as a multigenic disease

Genetic risk genetic
+ +

Genetic risk acquired defects

Genetic risk genetic
+ +

Genetic risk acquired defects

THROMBOPHILIATHROMBOPHILIA
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HEREDI TARY THROMBOPHI LI AHEREDI TARY THROMBOPHI LI A

• Thrombotic episodes at venous and
arterial vessels
• at young age ( 50 years)
• familial
• recurrent

• Thrombotic episodes at venous and
arterial vessels
• at young age ( 50 years)
• familial
• recurrent
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Chiostro di S. Andrea delle Dame                                Patologia clinica-
Dipartimento di Patologia generale 

Caratteristiche delle trombosi
Le trombosi possono essere venose ed arteriose

Trombosi venosa: richiede la presenza di uno stato di 
ipercoagulabilità, di un danno vascolare o di una stasi 
ematica nella vena

Trombosi arteriosa: l’intervento delle piastrine è molto 
rilevante; può essere innescato dall’interazione tra 
piastrine o, più frequentemente, dall’adesione delle 
piastrine alla parete vascolare, favorita dalla trombina
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Stimoli patologici che portano alla deposizione ed 
attivazione delle piastrine

•Tutte le condizioni di “danno “ * che portano all’esposizione del TF

•Aumento dell’ematocrito (favorirà una diversa distribuzione delle 
cellule ematiche, forzando le piastrine verso la parete)

•L’età dell’individuo, dal momento che la composizione della parete 
vascolare cambia con l’età

•La velocità del flusso ematico** (le piatrine sono responsabili  della 
gran parte di trombi arteriosi, mentre l’endotelio di quelli venosi)

*   nella sede del danno gli eritrociti rilasciano ADP
** L’elevato flusso determina l’attivazione del recettore per vWF
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AT- III è il più importante inibitore della coagulazione

Quando va fatta diagnosi di carenza 
congenita di AT III ?

•Quando i livelli sono ridotti di circa il 50%

•Siano state escluse le cause di carenza acquisita 
quali, epatopatie, CID, sindrome nefrosica, condizioni 
nelle quali AT III può essere diminuita per ridotta 
sintesi, aumentato consumo o perdita renale

•Alla identificazione di un soggetto carente deve 
sempre seguire lo studio di laboratorio su tutti i 
familiari disponibili anche se asintomatici
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Esistono due tipi di carenza: tipo I (ridotti livelli di 
attività e di concentrazione. Tipo II (ridotti livelli di 
attività e concentrazione normale)
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Manifestazione peculiare della carenza congenita è la 
necrosi cutanea

Resistenza alla proteina C attivata:

Il test si basa su questo principio: Se al plasma 
umano normale si aggiungono concentrazioni crescenti 
di PC attivata, si assiste ad un prolungamento 
proporzionale del tempo di coagulazione conseguente 
alla inattivazione dei fattori V e VIII. 

Esistono individui in cui non si osserva questo 
prolungamento. Tale anomalia e dovuta nella maggior 
parte dei casi ad una mutazione nel gene del fattore 
V (definito fattore di  Leiden)
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RESISTENZA ALLA PROTEINA C ATTIVATA
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HOMOCYSTEI NE AND
THROMBOGENESIS

Thrombus
Formation
Thrombus
Formation
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L’iperomocisteinemia è un fattore di rischio di 
patologia cardiovascolare molto alto

E’ stato stimato che per ogni aumento di omocisteina
di mol/l sopra i livelli normali (< mol/a digiuno),
il rischio relativo di sviluppare una cardiopatia 
coronarica aumenta del 40%

La determinazione va effettuata nei soggetti che 
sviluppano precocemente aterosclerosi o con anamnesi 
familiare fortemente positiva
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Attività anticoagulante tipo lupus (LAC)

Determina la condizione definita “sindrome da anticorpi 
antifosfilipidi”, caratterizzata da trombosi arteriosa  
o venosa, trombocitopenia, aborti ricorrenti

La definizione di “anticoagulante è del tutto impropria, 
in quanto definisce solo l’attività che la sostanza ha in 
vitro, cioè quella di prolungare i tempi di coagulazione 
del sangue in provetta, mentre in realtà la sua 
presenza in vivo è associata a condizione di trombofilia

I due anticorpi meglio caratterizzati sono il LAC e 
l’anticorpo anticardiolipina (ACA)
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Chiostro di S. Andrea delle Dame                                Patologia clinica-
Dipartimento di Patologia generale 

Porpora Porpora TrombocitopenicaTrombocitopenica immuneimmune
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Dipartimento di Patologia generale 

Agglutinazione piastrinica
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