Opis choroby *
Definicja

tagodna postac¢ hemofilii A, ktéra charakteryzuje sie niewielkim niedoborem czynnika VI
(aktywnos¢ biologiczna miedzy 5 a 40 1U/dl) i prowadzi do nieprawidtowych krwawien w wyniku
drobnych urazéw lub po operacji lub ekstrakcji zeba. Spontaniczne krwotoki nie wystepuja.
Pacjenci mogg miec rowniez postawiong diagnoze tagodnej hemofilii A, jesli stwierdzono u nich
FVIII sup 40 1U/dl i mutacje w genie F8 oraz jedno z ponizszych: (i) cztonek rodziny z takg sama
zmiang mutacjg i FVIIl inf 40 1U/dL, a wariant w DNA wystepuje u inf 1% populacji; oraz (ii)
miedzynarodowe bazy danych wymieniajg wariant w DNA jako mutacje zwigzang z hemofilig A i
FVIII inf 40 1U/dL. Objawy wystepujg u mezczyzn oraz kobiet nosicielek mutacji powodujgcej
chorobe.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Podtyp kliniczny Mild congenital F8 deficiency
tagodny Niedobér czynnika VIl
Mild congenital factor VIII deficiency
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