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EMOSTASI

E’ UN PROCESSO FINEMENTE REGOLATO CHE 
MANTIENE IL SANGUE FLUIDO QUANDO I 
VASI SONO NORMALI E INDUCE LA RAPIDA 
FORMAZIONE DI UN COAGULO LOCALIZZATO 
IN CASO DI LESIONE VASALE



IN CONDIZIONI NORMALI...IN ASSENZA DI 
DANNO VASCOLARE:
• LE PIASTRINE SI RESPINGONO TRA LORO E VENGONO RESPINTE 

DALL’ENDOTELIO

• L’ENDOTELIO SECERNE PROSTACICLINE E OSSIDO  NITRICO (NO) CHE 
AGISCE COME VASODILATATORE E INIBISCE L’AGGREGAZIONE 
PIASTRINICA

• LE CELLULE ENDOTELIALI SULLA LORO MEMBRANA CONTENGONO UN 
ENZIMA CHE INATTIVA ADP CHE è UN FORTE INDUCENTE L’ADESIONE 
PIASTRINICA



IN CASO DI DANNO VASALE….
• AVVIENE LA VASOCOSTRIZIONE- AL FINE DI RIDURRE L’AFFLUSSO DI 

SANGUE E FAVORIRE L’ADESIONE PIASTRINICA



viene esposto IL 
FATTORE VON 
WILLEBRAND SOTTO 
L’ENDOTELIO .
LE PIASTIRNE 
ROTOLANDO 
INCONTRANO IL VON 
WILLEBRAND E tramite il 
recettore GPIB lo legano



TRAMITE IL 
GPIIb-IIIA- E IL 
FIBRINOGENO SI 
LEGANO TRA DI 
LORO. 
IL RILASCIO DEL 
FATTORE 
TISSUTALE 
ATTIVA LA 
CASCATA 
COAGULATIVA 



FORMATO IL 
COAGULO, VIENE 
AUTOLIMITATO 
NEL SITO DI 
DANNO TRAMITE 
L’ATTIVAZIONE DEL 
SISTEMA 
regolatorio e 
FIBRINOLITICO 
(plasmina -PC-PS-
ATIII-
TROMBOMODULIN
A)



LE MALATTIE EMORRAGICHE

• ABBRACCIANO UN AMPIO RANGE DI PATOLOGIE CHE COMPORTANO 
UN SANGUINAMENTO CONTINUO E UNO SCARSO CONTROLLO NELLA 
FORMAZIONE DEL COAGULO.

• SONO CARATTERIZZATI CLINICAMENTE DA UN SANGUINAMENTO 
SPONTANEO  O DOPO TRAUMA





SISTEMI COINVOLTI NELL’EMOSTASI

• SISTEMA VASCOLARE

• SISTEMA PIASTRINICO

• SISTEMA COAGULATIVO

• SISTEMA FIBRINOLITICO



DISORDINI DELL’EMOSTASI

ALTERAZIONI VASCOLARI
1. DEFICIT DI VIT C

2. FRAGILITA’ VASCOLARE 

3. PORPORA DI SCHONLEN-HENOCH 

4. DISORDINI DEL TESSUTO CONNETTIVO- (CONGENITI 
E ACQUISITI) -VASCULITI



DISORDINI DELL’EMOSTASI

• DISORDINI PIASTRINICI

1. QUANTITATIVI

2. QUALITATIVI CONGENITI E ACQUISITI

Congeniti:  TAR syndrome- BSS- JACOBSEN……E ALTRE 42 
FORME

Acquisiti : PIASTRINOPENIA 
AUTOIMMUNE- malattie midollari-
sequestro



TROMBOCITOPENIA

• RIDUZIONE DELLA CONTA PIASTRINICA <150.000

• IN REALTà <100.000/MMC





TROMBOCITOPENIA

CAUSE 
MIDOLLARI:RIDOTTA 

PRODUZIONE: 
APLASIA-

MIELODISPLASIA-
MIELOFIBROSI-

MIELOFTISI-DANNO
POLMONARE

AUMENTATA DISTRUZIONE:
SU BASE IMMUNOLOGICA: 

ITP-LES- FARMACI-
INFEZIONI-VACCINI

NON IMMUNOMEDIATA: 
SEPSI- TTP-CID-

SEQUESTRO
-splenico

-emangiomi





DISORDINI DELL’EMOSTASI

ALTERAZIONE DEL SISTEMA COAGULATIVO  

--CONGENITI (EMOFILIA A-B- vWD +  DEFICIT RARI

--ACQUISITI:   EPATOPATIE- AUTOIMMUNI



Copyrights apply

difetti rari della coagulazione  3-5%

difetti rari

Emofilia A - B- vWD
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Ma quali sono?-DEFICIT DI FIBRINOGENO ( FI)
-DEFICIT DI PROTROMBINA (FII)
-DEFICIT DI FV
-DEFICIT DI FVII

-DEFICIT F X
-DEFICIT  F XI
-DEFICIT FXII-DEFICIT DI 
PREKALLICREINA -HMWK???
-DEFICIT F XIII

- ANTITRIPSINA PITTSBURG
- EAST TEXAS BLEEDING DISORDER
-- DEFICIT PAI-1
--DEFICIT DI ALFA 2 ANTIPLASMINA

-DEFICIT FV+ FVIII (MCFD2 and LMAN1)

--DEFICIT  COMBINATO II-VII-IX-X –PC-PS (VKCFDs)



Copyrights apply

Estimated prevalences for the individual deficiencies are as follows [2-4]:
●Factor XIII – 1 in 2,000,000 (higher in southeastern Iran)
●Factor X – 1 in 1,000,000
●Factor VII – 1 in 500,000
●Factor V – 1 in 1,000,000
●Factor II (prothrombin) – 1 in 2,000,000
●Factor V and VIII combined – 1 in 2,000,000 (higher in Mediterranean 
countries, Middle Eastern Jews, and non-Jewish Iranians)

EPIDEMIOLOGIA

https://www.uptodate.com/contents/rare-inherited-coagulation-disorders/abstract/2-4
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ESISTONO 
VARIAZIONI 

GEOGRAFICHE DI
PREVALENZA

Palla R, Peyvandi F, Shapiro AD. Rare bleeding disorders: diagnosis and treatment. Blood 2015; 125:2052.
Menegatti M, Peyvandi F. Treatment of rare factor deficiencies other than hemophilia. Blood 2019; 133:415
Bolton-Maggs PH. The rare inherited coagulation disorders. Pediatr Blood Cancer 2013; 60 Suppl 1:S37.

AMISH→PAI1

https://www.uptodate.com/contents/rare-inherited-coagulation-disorders/abstract/3
https://www.uptodate.com/contents/rare-inherited-coagulation-disorders/abstract/4
https://www.uptodate.com/contents/rare-inherited-coagulation-disorders/abstract/43
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Peyvandi Semin Thromb Hemos 2013
Karimi Hematologica 2008
Mariani Thromb Hemostasi 2005

Sintomi più 
frequenti

EMORRAGIE 
MUCOSE

SANGUINAMENTI ECCESSIVI 
DOPO PROCEDURE 

CHIRURGICHE

SANGUINAMENTI DOPO IL PARTO O DOPO 
LA CIRCOINCISIONE 



Recessively inherited coagulation disorders

Pier Mannuccio Mannucci,Stefano Duga,Flora

Peyvandi, Recessively inherited coagulation 

disorders, Blood, 2004,  Figure 1. 

Copyright © 2022 American Society of Hematology 

Differenze rispetto all’Emofilia



DISORDINI DELL’EMOSTASI

•ALTERAZIONI DEL SISTEMA FIBRINOLITICO
• Congeniti (rari,deficit di antiplasmina, PAI-1)

• Acquisiti (CID)



ALFA2 ANTIPLAMINA

ETBD

Palla R. Blood 2015 + modif.

Antittrypsin Pittsburgh

PAI-1

Test di screening RBD 







TROMBOFILIA



TROMBOFILIA CONGENITA



L
LA CASCATA COAGULATIVA: 
UN PERFETTO EAUILIBRIO



TROMBOFILIA CONGENITA
MUTAZ. CON PERDITA DI FUNZIONE:
-DEFICIT DI ANTI-TROMBINA III
DEFICIT DI PROTEINA C
-DEFICIT DI PROTEINA S

MUTAZ. CON GUADAGNO DI FUNZIONE
-FV LEIDEN
-MUTAZIONE G20210A



DEFICIT CONGENITO DI ATIII



DEFICIT CONGENITO DI PC



DEFICIT CONGENITO DI PS



FATTORE V LEIDEN



MUTAZIONE DELLA PROTROMBINA 
G20210A





TEST PER LA TROMBOFILIA CONGENITA



TEST DA NON FARE PER 
TROMBOFILIA CONGENITA



CHI DEVE ESSERE SOTTOPOSTO A 
SCREENING



CHI NON SOTTOPORRE A 
SCREENING



E’ NECESSARIO SOTTOPORRE A SCREENING LE 
DONNE PRIMA DELL’ESTROPRGESTINICO?

NOOOO!



QUANDO SOTTOPORRE A 
SCREENING



LO SCREENING TROMBOFILICO SERVE PER VALUTARE LA 
DURATA DELLA TERAPIA ANTICOAGULANTE?



UNO SCREENING TROMBOFILICO NEGATIVO
NON ESCLUDE LO STATO TROMBOFILICO 
DEL PAZIENTE SOPRATTUTTO IN CHI 
HA FAMILIARITà PER 
TROMBOEMBOLISMO GIOVANILE




