BALICEK 2

Koagulac¢ni Faktor [l — Protrombin (20210G>A)

Faktor Il (FIl) protrombin, je hemokoagulacni faktor zodpovédny za
spravnou srazlivost krve. Jeho rozstépenim vznika trombin. Normalné
jsou pro-srazlivé a proti-srazlivé koagulacni faktory v rovnovaze. Ta je
naruSena v dusledku rizikovych faktord, mezi které patfi i mutace.

Pokud je krevni srdzZlivost zvySend napfr. v disledku mutace, oznacuje
se za tzv. trombofilni stav, ktery vede k ucpani Zil s rizikem nasledné
plicni embolie. Nej¢astéji se jedna o trombdzu v dolnich koncetinach.

Protrombin ma obé funkce — podporuje ale i zastavuje srazeni krve,
¢imz udrZuje hemostatickou rovnovahu. Genetické zmény genu pro
protrombin mohou zpUsobit zvySenou srdzZlivost krve nebo i
krvacivost.

Testovana mutace protrombinu 20210G>A zpUsobuje nadmérnou
produkci protrombinu a nasledné trombinu a tedy zvySenou srazlivost
krve. Jednd se o druhou nejcastéjSi pro-srazeci a proto i nejcastéji
testovanou mutaci v béloSské populaci. Mutace se v normalni
populaci vyskytuje u 2-3 % (bélosi), u pacientl s Zilni trombdzou az u
6%.

ZAKLADNI FUNKCE GENU PRO Fll —= NORMALNI SRAZLIVOST KRVE.

MUTACE ZNAMENA ZVYSENOU SRAZLIVOST KRVE, COZ JE NEBEZPECNE

ZEJMENA U PACIENTU S RAKOVINOU A U TEHOTNYCH ZEN.
RIZIKO ZILNi TROMBOZY SE ZVYSUJE 2x — 3x!!!

CO JE TO PROTROMBINOVA TROMBOFILIE?

Protrombinova trombofilie je dédi¢na porucha srazeni krve. Trombofilie

je zvyseny sklon k tvorbé abnormalnich krevnich srazenin v cévach.
Lidé, ktefi maji protrombinovou trombofilii, maji vyssi nez primérné
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riziko pro typ srazeniny nazyvany hluboka Zilni trombdza, ktera se
obvykle vyskytuje v hlubokych Zilach nohou. Postizeni lidé maji také
zvysSené riziko vzniku plicni embolie, cozZ je srazenina, ktera prochazi
krevnim recistém a usadi se v plicich. U vétsiny lidi s protrombinovou
trombofilii se vSak nikdy nevyvinou abnormalni krevni srazeniny.
Nékteré vyzkumy naznacuji, ze protrombinova trombofilie je spojena
se zvySenym rizikem potratu a zvysuje riziko dalSich komplikaci béhem
téhotenstvi. Tyto komplikace mohou zahrnovat téhotenstvim
vyvolany vysoky krevni tlak (preeklampsie), pomaly rlst plodu a
predcasné oddéleni placenty od délozni stény (odtrzeni placenty). Je
vSak duleZité poznamenat, Ze vétSina Zen s protrombinovou
trombofilii ma normalni téhotenstvi. Mutace protrombinu je mimo
jiné zodpovédna i za Castéjsi vyskyt potratd u Zen.

EXISTUJI BEZNE A VZACNE GENETICKE ZMENY V GENU PRO FIl, CO
ZPUSOBUJI?

Vzacné nebo zavainé formy mutaci v genu pro Fll existuji. Jedna se o
pomeérné zavaznou mutaci FlIl 20210G>A. Mezi dalSi mutace patfri
napr. p.Arg596Leu, p.Arg596GIn nebo p. Arg541Trp, vSechny jsou
velmi vzacné a jsou typické jen pro urcité geografické oblasti Ci
populace.

JAK MUZEME ODHALIT RIZIKO TROMBOZY?

Zvysené riziko predstavuje pritomnost Leidenské mutace Il Protrombin
(20210 G>A). Zélezi na tom, jestli mate 2 kopie zmény= 2mutace (jste
homozygot AA) nebo jednu kopii mutace (jste heterozygot GA), podle
toho se zvysuje koncentrace protrombinu v krvi. U jedince se dvéma
mutacemi 20210AA (homozygot) je to o 70%. Genotyp GA
(heterozygotni) zvySuje koncentraci protrombinu o 30%.

FIl PROTROMBIN JE RIZIKOVY FAKTOR PRO SRAZLIVOST KRVE.
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JAKE SYMPTOMY VIDIME NOSITELU MUTACI V GENU PRO FII?

Jedna se o cévni onemocnéni, hlubokou cévni trombdzu, ischemickou
chorobu srdecni, hypertenzi, samovolné potraty, problémy s
plodnosti, preeklampsii, poruchy neuralni trubice u plodu.

JAKE JSOU TESTY DOSTUPNE PRO TESTOVANI FII?
e Genotypovani (genetické vysetreni).

e Biochemické vysetreni koagulace- aPTT, PT = Quickuv test, hladina
fibrinogenu nebo D-dimery.

Trombdzy mohou byt zplsobeny poruchami jinych koagulacnich faktord i
jinymi geny, ty jsou ale daleko vzacnéjsi.

Pokud chcete védét vice o Leidenské mutaci, navstivte:

e https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/34070/BP Matejkova Marketa.

pdf?sequence=1

e https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/34686/Bakalarska prace (1) M

H.pdf?sequence=1

e https://intl.If1.cuni.cz/file/5720/10-medici-5rocnik-trombofilie-prof-kvasnicka.pdf

e https://www.pediatriepropraxi.cz/pdfs/ped/2017/06/03.pdf

e https://www.lubusky.com/clanky/11.pdf
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