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Dijagnostika nasljednih koagulacijskih
poremecaja u Klinickom bolnickom centru Rijeka
Diagnosis of inherited coagulation disorders in Clinical Hospital Centre
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Sanja Balen!

SaZetak. Cilj: Analizirati podatke o dijagnostici nasljednih koagulacijskih poremecaja u Klini¢-
kom bolni¢kom centru Rijeka te utvrditi pojavnost pojedinih koagulopatija, dob u vrijeme po-
stavljanja dijagnoze i indikacije za laboratorijsku obradu. Materijali i metode: U radu je retros-
pektivno analizirana dijagnostika nasljednih koagulopatija u Klinickom bolni¢ckom centru Rijeka
od 1975. godine do 2014. godine. Koristena je laboratorijska i medicinska dokumentacija Labo-
ratorija za ispitivanje poremecaja zgrusavanja krvi Klinickog zavoda za transfuzijsku medicinu.
Rezultati: U navedenom razdoblju dijagnosticirano je 117 nasljednih koagulopatija. Najcesée su
dijagnosticirane hemofilija A u 33 % slu¢ajeva (39/117) i von Willebrandova bolest u 21 %
(25/117), slijede hemofilija B 10 % (12/117), hipofibrinogenemija 10 % (12/117), te ostale rijet-
ke koagulopatije: deficit faktora VII:11/117 (9 %), XI: 8/117 (7 %), V: 3/117(3 %), XlIl: 3/117
(3 %), X:2/117 (2 %) i kombinirani deficit faktora V i VII1:2/117 (2 %). Teski oblik hemofilije A di-
jagnosticiran je kod 7/39 (18 %), umjereni oblik kod 9/39 (23 %), te blagi oblik kod 23/39 (59 %).
Teski oblik hemofilije B dijagnosticiran je kod jedne osobe (8 %), umjereni kod 6 (50 %), a blagi
kod 5 (42 %). Indikacija za dijagnostiku poremecaja kod teskih oblika koagulopatija bilo je isklju-
Civo krvarenje u ranoj djecjoj dobi, a za ostale koagulopatije, uz krvarenje, razlog za dijagnostici-
ranje su bili prijeoperativna i obiteljska obrada. Zakljucak: Tijekom Cetrdesetogodisnjeg razdo-
blja u Klinickom bolnickom centru Rijeka dijagnosticirano je 117 nasljednih koagulopatija.
Najcesce su hemofilija A i von Willebrandova bolest, slijede hemofilija B i deficit fibrinogena,
dok su ostale koagulopatije rijetke. Dobiveni podaci sukladni su s podacima iz literature, izuzev
povecane ucestalosti hipofibrinogenemije u nasoj populaciji.

Kljucne rijeci: dijagnoza; hemofilija A; hemofilija B, nasljedni koagulacijski poremecaji

Abstract. Aim: To analyse diagnostic data of inherited coagulation disorders in Clinical Hospital
Centre Rijeka, to determine the frequency, age of diagnosis and the reasons for laboratory test-
ing. Methods: A retrospective analysis of diagnostic data for inherited coagulopathies in Clinical
Hospital Centre Rijeka in period from 1975 to 2014. The data were collected from laboratory
and medical documentation of Coagulation Laboratory of Clinical Institute for Transfusion Med-
icine. Results: During the study period 117 inherited coagulopathies were diagnosed. The most
frequent were haemophilia A 33 % (39/117), von Willebrand disease 21 % (25/117), followed
by haemophilia B 10 % (12/117) hypofibrinogenemia 10 % (12/117), and other rare inherited
coagulopathies: factor VII: 11/117 (9 %), XI: 8/117 (7 %), V: 3/117 (3 %), Xlll: 3/117 (3 %), X:
2/117 (2 %), and combined deficiency of factors V and VIII: 2/117 (2 %). Severe haemophilia A
has been diagnosed in 7/39 (18 %), moderate in 9/39 (23 %) and mild in 23739 (59 %) of cases.
Severe haemophilia B has been diagnosed in one case (8 %), moderate in 6 (50 %) and mild in 5
(42 %). The reason for severe coagulopathies diagnosis has been entirely a bleeding in early
children’s age, while the reasons for other coagulopathies diagnoses have been bleeding, pre-
operative testing and family screening. Conclusion: In Clinical Hospital Centre Rijeka during for-
ty years period 117 inherited coagulation disorders have been diagnosed. The most common
have been haemophlia A, von Willebrand disease, haemophilia B and factor | deficiency, while
other coagulopathies have been rare. Collected data are comparable with literature, except
higher frequency of hypofibrinogenemia in our population.
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uvoD

Nasljedni koagulacijski poremecaj ili nasljedna
koagulopatija je poremedaj koagulacijskog susta-
va koji karakterizira nasljedni nedostatak jednog
ili vise faktora (F) u procesu zgrusavanja krvi. Re-
lativno su rijetka oboljenja, ali zbog mogudih tes-
kih i ucestalih komplikacija, kao i specificnog,
skupog lijecenja, predstavljaju znacajan socioeko-
nomski i zdravstveni ¢imbenik u odredenoj popu-
laciji.

Nasljedna koagulopatija poremecaj je koagulacijskog
sustava koji je karakteriziran nasljednim nedostatkom
jednog ili vise faktora u procesu zgrusavanja krvi. To su
relativno rijetka oboljenja, ali zbog mogucih teskih i
ucestalih komplikacija, kao i specificnog, skupog lijece-
nja, predstavljaju znacajan socioekonomski i zdravstve-
ni ¢imbenik u odredenoj populaciji.

Nasljedni nedostatci faktora zgrusavanja dijele se u
dvije skupine. U prvu skupinu ubrajamo koagulo-
patije koje se pojavljuju relativno ¢esto: hemofilija
A (nedostatak faktora VIIl), hemofilija B (nedosta-
tak faktora IX) i von Willebrandova bolest, a Cine
gotovo 95 % svih nasljednih deficita koagulacijskog
sustava’2. U drugu skupinu spadaju rijetke koagulo-
patije u koje spadaju deficiti svih ostalih faktora
zgrusavanja (prirodeni nedostatci faktora | (fibrino-
gen), II, V, VII, X, XI, XII, XIl1) i kombinirani deficiti**.
Ucestalost koagulopatija je razlicita za svaki tip
poremecaja pa je tako za hemofiliju A5 do 10 na
100.000 stanovnika, hemofiliju B 1 na 100.000
stanovnika, von Willebrandovu bolest 2 do 10 na
100.000 stanovnika, nedostatak F VIl 1 na
500.000 stanovnika. Najrjedi je nedostatak F XllII s
ucestalosti 1 na 2.000.000 stanovnika*357,
Nasljedni nedostatci faktora zgrusavanja su ra-
znolika skupina poremecaja. lako svi deficiti za-
hvacaju isti sustav, njihovi poremecaji pokazuju
veliku raznolikost, kako u tipu nasljedivanja, tezi-
na poremecaja, klinickoj simptomatologiji, tako i
u izboru i nacinu lijecenja.

Dijagnostika oboljenja se najcesée postavlja teme-
liem klinicke simptomatologije u vidu krvarenja,
bilo spontanih, bilo posttraumatskih, dok se blaZi
deficiti mogu otkriti slu¢ajnim testiranjem koagu-

lacijskog statusa u sklopu prijeoperativne obrade,
ili obradom obitelji nakon dijagnosticiranog pore-
mecaja u nekog od ¢lanova obitelji. Dijagnoza se
postavlja laboratorijski, izvodenjem testova kojima
se dokazuje aktivnost pojedinog faktora zgrusava-
nja. Za faktore vanjskog puta zgrusavanja (faktori
I, V, VIl i X) koriste se jednostupanjski koagulome-
trijski testovi po principu izvodenja protrombin-
skog vremena, a za faktore unutarnjeg puta (fakto-
ri VII, IX, X1 i XIl) testovi po principu aktiviranog
parcijalnog tromboplastinskog vremena'?. Von
Willebrandova bolest je kompleksna i dijagnosticki
zahtjevna, a bazira se na nekoliko testova: ispitiva-
nje ristocetin-kofaktorske aktivnosti von Wille-
brandova faktora (VWF:RCo), odredivanje antigena
von Willebrandova faktora (VWF:Ag), odredivanje
aktivnosti koagulacijskog faktora VIII, ispitivanje
agregabilnosti trombocita inducirano ristocetinom
te imunoelektroforeza faktora.

Klasifikacija hemofilije A i B radi se temeljem po-
stotka aktivnosti faktora VIII, odnosno faktora IX
(teski oblik <1 %, umijereni ili srednje teski oblik
1-5 %, blagi oblik 5 —40 %)**°. Von Willebrandova
bolest je autosomno nasljedna koagulopatija, sa Si-
rokim rasponom klinicke simptomatologije i labo-
ratorijskih parametara, koji uvjetuju i kompleksnu
klasifikaciju poremecaja. Veéi broj laksih oblika
ostaje neprepoznat, pa je i uCestalost ovog pore-
mecaja teSko tocno odrediti, kao i postaviti ade-
kvatnu dijagnozu bolesti u nekim slu¢ajevima®?.
Klinicka simptomatologija koagulopatija ovisi o
vrsti i teZini poremecaja, a moze varirati od spon-
tanih i Zivotno ugrozavajucih krvarenja, pa do kli-
nicki asimptomatskih oblika bolesti*?*2,

Cilj rada bio je istraziti dijagnostiku nasljednih ko-
agulopatija u Klinickom bolnickom centru (KBC)
Rijeka i pojavnost pojedinih koagulopatija, te ih
analizirati prema tezini poremedaja, dobi i razlo-
gu dijagnosticiranja.

MATERIJAL | METODE

U radu su ispitane i analizirane sve nasljedne koa-
gulopatije dijagnosticirane u CetrdesetgodisSnjem
razdoblju od 1. sijecnja 1975. do 31. prosinca
2014. godine u KBC-u Rijeka. Koristeni su medicin-
ski i laboratorijski podaci iz arhive Laboratorija za
ispitivanje poremecaja zgrusavanja krvi Klinickog
zavoda za transfuzijsku medicinu KBC-a Rijeka. Za
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analizu su koriSteni podaci o tipu koagulopatije,

stupnju poremecaja, spolu te dobi pacijenta u vri-

jeme postavljanja dijagnoze. Ispitivana je populaci-
ja pretezno Primorsko-goranske, Istarske i Licko-

-senjske Zupanije, a manjim dijelom i drugih regija.

Za laboratorijsko dijagnosticiranje koagulacijskih

poremecaja u ispitanika koristili su se sljededi te-

stovi:

e rutinski pregledni testovi koagulacijskog susta-
va: protrombinsko vrijeme (PV), aktivirano
parcijalno tromboplastinsko vrijeme (APTV),
koncentracija fibrinogena te broj trombocita;

e testiranje aktivnosti pojedinih faktora koagula-
cije mjerenjem aktivnosti faktora zgrusavanja
(11, v, VII, VlII, IX, X, XI, XIl) na principu bazic-
nog testa (PV ili APTV) uz koristenje faktor de-
ficijentne plazme;

e ispitivanje aktivnosti faktora Xlll odredivano je
fotometrijskom metodom;

e u dijagnostici von Willebrandove bolesti mje-
rena je ristocetin-kofaktorska aktivnost
(VWFR:CoF), kod dijela pacijenata VWF:Ag, is-
pitivanje agregabilnosti trombocita inducirane
ristocetinom, uz odredivanje aktivnosti koagu-
lacijskog faktora VIII;

e dodatna dijagnostika bila je trombelastografija
(TEG).

Statisticka obrada podataka

Podaci su statisticki obradeni u programu STATI-
STICA 12. (StatSoft Inc., Tulsa, USA). Buduci da je
testiranje normalnosti raspodjele podataka o

dobi postavljanja dijagnoze Kolmogorov-Smirnov-
ljevim testom pokazalo da raspodjela podataka
nije normalna podatci su prikazani medijanom i
rasponom. Test razlike proporcija koristen je kako
bi se utvrdilo postoji li statisticki znacajna razlika
u ucestalosti oboljenja s obzirom na spol, a stati-
sticka znacajnost odredena je na razini P < 0,05.

REZULTATI

Tijekom Cetrdesetogodisnjeg razdoblja laborato-
rijske dijagnostike poremecaja hemostaze u nasoj
ustanovi dijagnoza nasljedne koagulopatije po-
stavljena je kod 117 osoba, od kojih su 71 % mus-
karci (83/117) i 29 % zena bilo manje (34/117).
Najcescée nasljedne koagulopatije bile su hemofi-
lija A 33 % (39/117) i von Willebrandova bolest
21 % (25/117). Hemofilija B dijagnosticirana je
kod 12 ispitanika (10 %), kao i nasljedni deficit fi-
brinogena ili faktora | (10 %), a deficit faktora VII
kod 11 pacijenata (9 %). Slijedi deficit faktora XI
kod 8 ispitanika (7 %), a zatim po brojnosti i ostali
rijetki koagulacijski deficiti: deficit faktora V kod 3
(3 %), faktora XllI (3 %), faktora X (2 %) te kombi-
nirani deficit faktora Vi VIII (2 %). Ukupan broj i
spolna raspodjela pojedinih koagulopatija prika-
zana je u tablici 1.

Testom razlike proporcija nasljedne koagulopatije
statisticki se znacajno CesSc¢e dijagnosticiraju u
muskoj populaciji (P <0,001). Ako se iskljuce he-
mofilije koje su karakteristicno oboljenje muska-
raca, nema statisticke znacajnosti u raspodjeli
ostalih koagulopatija prema spolu (P > 0,05).

Tablica 1. Ucestalost dijagnosticiranih nasljednih koagulopatija u KBC-u Rijeka u razdoblju od 1975. do 2014. godine

Koagulopatija (deficit faktora zgrusavanja) Muskarci Zene Ukupno

N % N % N %
Hemofilija A (faktor VIII) 39 100 0 0 39 33
von Willebrandova bolest 13 52 12 48 25 21
Hemofilija B (faktor IX) 12 100 0 0 12 10
Fibrinogen (faktor 1) 4 33 8 67 12 10
Faktor VII 3 27 8 73 11 9
Faktor XI 4 50 4 50 8 7
Faktor V 2 67 1 33 3 3
Faktor XIII 3 100 0 3 3
Faktor X 2 100 0 2 2
Kombinirani deficit faktora V + VIII 1 50 1 50 2 2
Ukupno 83 71 34 29 117 100
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M blagi oblik

Hemofilija B

Slika 1. Broj dijagnosticiranih hemofilija A i B prema teZini poremecaja

Analizirajuéi nivo aktivnosti faktora VIIl najmanje
je bilo teskih oblika (18 %), slijedi umjereni ili
srednje teski oblik (23 %), a najcesée je dijagno-
sticiran blagi oblik hemofilije A (59 %) (slika 1).
Kod svih ispitanika s teskim oblikom hemofilije A
razlog za testiranje je bilo krvarenje. Kod umjere-
nih ili srednje teskih oblika povod za testiranje je
bilo krvarenje kod 6/9 (67 %), obiteljska obrada
zbog sumnje na poremecaj kod 2/9 (22 %), a pri-
jeoperativna obrada kod jednog (11 %) ispitanika.
Za postavljanje dijagnoze blagog oblika hemofilije
A krvarenje je bilo razlog za testiranje kod 10/23
osobe (44 %), prijeoperativna obrada kod 7/23
(30 %), te obrada ¢lanova obitelji kod 6/23 ili

26 % (slika 2). Medijan dobi postavljanja dijagno-
ze teskog oblika hemofilije A bio je 2 godine (ras-
pon od 1 do 5 godina), za umjereni oblik medijan
je bio 10 godina (raspon od 2 do 40 godina), a za
blagi oblik medijan je bio 20 godina (raspon od 1
do 50 godina) (slika 3).

Hemofilija B ili deficit faktora IX je dijagnosticiran
kod 12 muskih osoba. Teski oblik je dijagnostici-
ran kod jedne osobe (8 %), umjereni oblik kod 6
(50 %), a blagi kod 5 osoba (42 %) (slika 1). Razlog
za dijagnosticiranje teskog oblika bolesti bilo je
krvarenje. Za umjereni oblik razlog dijagnosticira-
nja je bilo krvarenje kod 4 osobe (66 %), prijeope-
rativna obrada kod jedne osobe (22 %) i obitelj-

% 100 -

teski oblik
oblik

umjereni  blagi oblik

B Krvarenje
B Prijeoperativna obrada
O Obiteljska obrada

Slika 2. Razlozi za laboratorijsku obradu i postavljanje dijagnoze hemofilije A
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Slika 3. Dob postavljanja dijagnoze hemofilije A u donosu na teZinu poremecaja

ska obrada koagulopatije kod jedne osobe (22 %).
Razlog za testiranje kod blagih oblika hemofilije B
su bili krvarenje kod dvojice (40 %), kao i prijeo-
perativna obrada (40 %), a obiteljska obrada kod
jednog muskarca (20 %) (slika 4).

Dijagnoza teskog oblika hemofilije B postavljena
je u jednog pacijenta u prvoj godini Zivota. Kod

umjerenog oblika medijan dobi za postavljanja
dijagnoze je 6,5 godina (raspon 2 — 36 godina), a
za blagi oblik medijan je bio 4 godine (raspon
1 - 46 godina) (slika 5).

U nasoj ustanovi uz hemofilije najucestalija na-
sliedna koagulopatija bila je von Willebrandova
bolest koja je dijagnosticirana kod 25 osoba, 13

%100 T
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teski oblik
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umjereni blagi oblik

B Krvarenje
B Prijeoperativna obrada
O Obiteljska obrada

Slika 4. Razlozi za laboratorijsku obradu i postavljanje dijagnoze hemofilije B
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Slika 5. Dob postavljanja dijagnoze hemofilije B u donosu na tezinu poremecaja

muskaraca i 12 Zena, s medijanom dobi postavlja-
nja dijagnoze od 17 godina (raspon 1 — 40 godi-
na). Najcesci razlog za postavljanje dijagnoze von
Willebrandove bolesti bilo je krvarenje kod 12
osoba (48 %), obiteljska obrada kod 10 (40 %), te
prijeoperativna obrada kod triju osoba (12 %). Ti-

pove von Willebrandove bolesti zbog ogranicenih
laboratorijskih moguénosti nije bilo moguce
odrediti.

Medu Cesce dijagnosticiranim koagulopatijama je
i nasljedna hipofibrinogenemija, dijagnosticirana
kod 12 osoba (4 muskarca i 8 Zzena). Medijan dobi

Tablica 2. Dob postavljanja dijagnoze nasljednih koagulopatija

Koagulopatija N Dob postavljanja dijagnoze
(deficit faktora zgrusavanja) medijan/godine raspon/godine
Hemofilija A (faktor VIII) 39 10 1-50
von Willebrandova bolest 25 17 1-40
Hemofilija B (faktor IX) 12 5 1-46
Fibrinogen (faktor I) 12 32,5 4-52
Faktor VII 11 41 19-61
Faktor XI 8 43 24 -54
Faktor V 3 29 5-30
Faktor XlII 3 12 5=233
Faktor X 2 34,5 21-48
Kombinirani deficit faktora V + VIII 2 28 8-48
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za postavljanje dijagnoze nasljedne hipofibrino-
genemije bio je 32,5 godina (raspon 4 — 52 godi-
ne), a razlog za postavljanje dijagnoze je u 75 %
slu¢ajeva obiteljska obrada (9/12), slijedi krvare-
nje u 17 % slucajeva (2/12) te prijeoperativna
obrada u jednom slucaju (8 %).

Ostale nasljedne koagulopatije dijagnosticirane
su rjede, u razli¢itoj Zivotnoj dobi (tablica 2).

RASPRAVA

Nasljedne koagulopatije su rijetka oboljenja karak-
terizirana nedostatkom jednog ili viSe faktora u
procesu zgrusavanja krvi. lako poremedaj zahvaca
isti sustav, a svi faktori su karike u istom lancu zgru-
Savanja krvi, njihovi poremecaji pokazuju veliku
raznolikost, kako u tipu nasljedivanja, jacini pore-
mecaja, klinickoj simptomatologiji, tako i u izboru i
nacinu lije¢enja. Dijagnostika poremecaja najcesée
se postavlja temeljem klinicke simptomatologije,
ali je deficit moguce otkriti i slucajnim testiranjem
koagulacijskog statusa kod prijeoperativne obrade
ili obradom ¢lanova obitelji kod veé utvrdenog na-
sliednog poremecaja. U postavljanju dijagnoze na-
sliedne koagulopatije, uz laboratorijski dokazanu
sniZenu aktivnost faktora zgrusavanja, neophodna
je klinicka i obiteljska obrada.

Zbog mogucih komplikacija te specificnog i rela-
tivno skupog lijeCenja nasljedne koagulopatije
predstavljaju znacajan socioekonomski i zdrav-
stveni ¢imbenik u odredenoj populaciji, a u pra-
¢enju i lijeCenju takvih pacijenata neophodna je
sinergija razlicitih klinickih specijalnosti. U radu
su izneseni podaci o ukupnom broju nasljednih
koagulopatija dijagnosticiranih u KBC-u. Rijeka
unatrag Cetrdeset godina, od pocetka laboratorij-
skog ispitivanja koagulacijskog sustava u nasoj
ustanovi, do danas, uz analizu koagulopatija pre-
ma vrsti i tipu poremecaja, dobi i klinickom razlo-
gu koji je prethodio postavljanju dijagnoze. Dobi-
vene podatke usporedili smo s podacima iz
literature. Svjetsko udruZenje za hemofiliju (engl.
World Federation of Hemophilia; WFH) u svom je
izvjeStaju za 2013. godinu objavilo podatke o bro-
ju prijavljenih nasljednih koagulopatija, a na te-
melju izvjeStaja 107 zemalja svijeta ili 91 % uku-
pne svjetske populacije’. Prema tom izvjestaju
najcescéa koagulopatija u svijetu je hemofilija A (N
= 140 313 slucajeva), slijede von Willebrandova
bolest (N = 69 835) i hemofilija B (N = 28 430), a
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zatim u manjem broju ostale rijetke koagulopati-
je, i to redom: deficit faktora VII (N = 7 277), XI
(N =5693), V(N = 1737), X (N = 1 598), deficit
faktora I (N = 1324), faktora XIll (N = 1 239), kombi-
nirani deficit faktora Vi VIII (N = 515), te kao naj-
rjedi deficit faktora Il (N = 281). | u ostaloj literaturi
nalazimo podatke o ucestalosti koagulopatija, koje
navode sli¢nu incidenciju nasljednih koagulacijskih
deficital®®®, Analizirajuéi nase podatke vidimo da
su usporedivi s navedenim. Iznimku ¢ini hipofibri-
nogenemija (deficit faktora 1) ¢ija je ucestalost u

Najcesce dijagnosticirane koagulopatije bile su hemofi-
lija A i von Willebrandova bolest, slijede hemofilija B,
deficit faktora | i faktora VII, dok su ostali oblici koagula-

cijskih deficita dijagnosticirani rijetko.

nasoj ustanovi veca nego kod ostalih, a to objas-
njavamo dokazanom nasljednom hipofibrinogene-
mijom kod 12 ¢lanova nekoliko rodbinski poveza-
nih obitelji u Gorskom Kotaru. U literaturi nismo
pronasli podatke o ukupnom broju dijagnosticira-
nih hemofilija i ostalih rijetkih nasljednih koagulo-
patija u Hrvatskoj, pa nase podatke nismo mogli
usporediti s nacionalnim.

Analizirajuéi udio pojedinih oblika hemofilije A i B
(teski, umjereni i blagi oblik) u nasoj populaciji i us-
poredujudi rezultate s podacima iz literature uoca-
vamo djelomi¢nu usporedivost, buduci da su po-
daci raznoliki. Aznar i sur. su u svom radu objavili
raspodjelu hemofilije A prema teZini poremecaja
za Spanjolsku populaciju, u kojoj prevladava blagi
oblik (53%), a slijede teski (33%) i umjereni
(14 %), dok Dragani i sur.* za populaciju talijanske
regije Abruzzo navode podatke prema kojima ta-
koder prevladava blagi oblik hemofilije A (62 %), a
slijede teski (27 %) i umjereni oblik (11 %) lorio i
sur. objavili su podatke talijanskog Registra hemo-
filija i srodnih oboljenja po kojem broj¢ano domi-
niraju teski oblici (51 %), slijede blagi (34 %) i
umjereni oblik (15 %), a slican odnos navode Kari-
mi i sur. za dio iranske populacije u kojoj takoder
prevladavaju teski (41 %), a slijede blagi (35 %) i
umjereni (24 %) oblik. U nasih ispitanika prevlada-
va blagi oblik (59 %), a slijede umjereni (23 %) i
teski (18 %). Isti autori navode i podatke o raspo-
djeli pojedinih oblika hemofilije B, a ona je razlicita
kod svakog od navedenih autora. Prema Aznar i

http://hrcak.srce.hr/medicina




N. Vukeli¢-Damijani, N. Katalini¢, A. Nacinovi¢-Duleti¢ et al.: Dijagnostika nasljednih koagulacijskih poremecaja u KBC-u Rijeka

sur.™ u Spanjolskoj populaciji prevladavaju blagi
oblici (39 %), slijede umjereni (32 %) i teski oblik
(29 %), dok u talijanskoj prema lorio i sur.”® prevla-
dava teski oblik (41 %), slijede blagi (35 %) i umje-
reni (24 %). Dragani i sur.* u svom radu za popula-
ciju talijanske regije Abruzzo navode najveci broj
umjerenih oblika hemofilije B (45 %), dok slijede
teski (30 %) i blagi (25 %), a Karimi i sur.? za popu-
laciju juznog lIrana navode najveéi broj teskih
(69 %), a slijede ih umjereni (18 %) i blagi (13 %)
oblik. U nasoj ispitivanoj populaciji prevladavaju
umjereni (50 %) i blagi oblik (42 %), dok je teskih
oblika hemofilije B bilo najmanje (8 %).

Dob u kojoj je koagulopatija dijagnosticirana u na-
Sih ispitanika odgovara tipu i teZini poremecaja.
Teski oblici hemofilija i drugih koagulopatija otkri-
veni su u ranom djetinjstvu, do trece godine Zivota,
uglavnom zbog klinicke slike krvarenja. BlaZi oblici
poremecaja praceni su blazom klinickom slikom ili
su bili asimptomatski, te su dijagnosticirani u Sirem
dobnom rasponu, a razlozi za testiranje su najce-
Sc¢e bili prijeoperativna obrada ili testiranje ¢lanova
obitelji osoba s nasljednom koagulopatijom. Na-
sljedne koagulopatije dijagnosticirane su c¢esc¢e u
muskaraca negoli u Zena, s obzirom na znacajan
udio hemofilija koje su spolno vezane nasljedne
bolesti i karakteristika su muske populacije.

Buduci da osobe testirane u nasoj ustanovi nisu
bile samo iz Primorsko-goranske Zupanije vec i iz
susjednih Zupanija, a u manjem broju i ostalih di-
jelova Hrvatske, tocne epidemioloske podatke o
prevalenciji pojedinih koagulopatija nije bilo mo-
guce odrediti.

ZAKLJUCAK

Testiranje poremecaja zgrusavanja krvi u KBC-u
Rijeka provodi se od 1975. godine. Analizom me-
dicinske i laboratorijske dokumentacije dobili
smo podatke o ukupnom broju i vrsti nasljednih
koagulopatija dijagnosticiranih u nasoj ustanovi.
NajcesS¢e dijagnosticirane koagulopatije bile su
hemofilija A i von Willebrandova bolest, slijede
hemofilija B i deficit faktora | te deficit faktora VII,
dok su ostali oblici koagulacijskih deficita dijagno-
sticirani rijetko. Dobiveni podaci o brojcanom
odnosu i tipu koagulopatija usporedivi su s poda-
cima iz literature, a izuzetak Cini povecana uce-
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stalost deficita faktora | (hipofibrinogenemije) u
nasoj populaciji. Razlog i dob dijagnosticiranja
odgovaraju vrsti i jacini poremecaja.

Izjava o sukobu interesa: Autori izjavljuju da ne postoji
sukob interesa.
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