Opis choroby *
Definicja

*Choroba krwotoczna z powodu mutacji Pittsburgh alfa-1-antytrypsyny jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym defektem konstytucjonalnego czynnika krzepniecia, co powoduje sktonnos¢ do
krwawien o r6znym nasileniu. Defekt spowodowany jest zastgpieniem metioniny w pozycji 358
przez arginine (mutacja Pittsburgh) w tancuchu biatkowym alfa-1-antytrypsyny. U pacjentéw
dochodzi do powstawania samoistnych krwiakéw, krwiakdw po niewielkim urazie lub zabiegu, zas
kobiet po owulacji tworzg sie krwiaki jajnika.
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