OGEN

www.qgen.cz
tel.: +420 270 003 562

Medicinské centrum Praha
Mezi Vodami 205/29
143 00 Praha 4

QGEN | genetické testy

Trombofilie




Srazeni krve je fyziologicka obrana téla pfi Uniku krve

v misté poranéni, ¢imz se zabezpecuje zamezeni krvaceni
a nasledné zaceleni rany. Tromboembolicka nemoc (TEN)
je onemocnéni charakterizované vznikem krevnich
srazenin a jejich vmetenim do cév na jiném misté téla.
Typickym pfikladem je plicni embolie.

Srazlivost krve je fizena nékolika faktory a enzymy, které
se podileji na vzniku a rozpusténi srazenin (trombd).

Trombofilni stavy jsou obvykle spojeny s pfitomnosti
mutaci v genech pro sraZeci faktory:
- dvé bodové mutace v genu MTHFR (C677T; A1298()
(vyskyt obou téchto polymorfism( v evropské popula-
Ci 31-39 %)
—tzv. Leidenska mutace — v genu pro koagulacni
blokator faktor V (vyskyt v evropské populaci
kolem 5 %)
—mutace v genu kédujicim prothrombin neboli faktor Il
(vyskyt pouze kolem 1-2 %)
—mutace v inhibitoru aktivatoru plasminogenu PAI-1
(vyskyt homozygott v ceské populaci je kolem 30 %)

GEN | genetické testy

e
g Ve
* 4
T

e

Pokud je v genomu pfitomno vice téchto mutaci
najednou, jejich efekt je kumulativni a riziko rozvoje
trombofilie se tak vyrazné zvysuje.

Zeny s genetickou predispozici pro trombofilii, které
uZivaji hormonalni antikoncepci ¢i hormonalni terapii
obsahujici estrogen, maji extrémné zvysené riziko vzniku
nezadoucich sraZenin (aZ 35x), nebot latky estrogennfho
typu vyznamné zvy3suji hladiny nékterych srazecich
faktor® (konkrétné faktoru VII, X, XIl a Xlll). Téhotenstvi

u téchto Zen se stava rizikovym a vyZaduje zvySeny
lékarsky dohled, popf. preventivni terapii.






