BALICEK 2

Koagulacni Faktor V — Leidenska mutace (R506Q)

e Faktor V (FV), je hemokoagulacni faktor zodpovédny za spravnou
srazlivost krve.

e Pokud krevni srazlivost zvySend napr. v dusledku Leidenské mutace,
oznacCuje se za tzv. trombofilni stav, ktery vede nejcastéji
k trombdzam zil dolnich koncetin s rizikem nasledné plicni embolie.

e Leidenska mutace je nejCastéjSi pro-srazeci mutace v béloSské
populaci. Mutace je nalezena u 20% pacientU s Zilni trombdzou.

e Nejvice ohrozeni trombdzou jsou jedinci s Leidenskou mutaci a krevni
skupinou AB nebo A a dale pacienty s nadorovym onemocnénim.

e Dle némecké studie zroku 2022 je Leidenska mutace spojena také
srizikem vzniku deprese, dale CastéjSim vyskytem spontannich
potratl a drivéjSi menopauzou u Zen.

ZAKLADNI FUNKCE GENU PRO FV — NORMALNI SRAZLIVOST KRVE.

MUTACE ZNAMENA ZVYSENOU SRAZLIVOST KRVE, COZ JE NEBEZPECNE
ZEJMENA U PACIENTU S RAKOVINOU A U TEHOTNYCH ZEN.

RIZIKO TROMBOZY JE ZVYSENO 3x — 7x.

CO JE TO LEIDENSKA MUTACE?

Jedna se o malou, ale zasadni mutaci ve FV. Protoze byla objevena na
Leidenské univerzité v Nizozemi, nazyvd se LEIDENSKA MUTACE.
Leidenskd mutace zméni FV, tak, Ze neni spravné odbouravan
aktivovany protein C (vznikd APC rezistence), FV je v nadbytku a
zvySuje krevni srazlivost, ktera méla byt zastavena. Dochazi
k nadmérnému srazeni krve a vzniku krevni srazeniny, ktera nasledné
ucpe cévu nebo se srazenina (trombus) utrhne, krevnim recistém
putuje az k srdci a zplUsobi smrtelnou plicni embolii.
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Leidenskd mutace je nejcastéjsi porucha koagulacniho systému (systému
zodpovédného za srazeni krve), vyskytuje se u 5 az 20% bélosské
populace, tzn. tuto mutaci mlze prenaset kazdy 5-ty clovék.

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

Vzacné nebo zavainé formy mutaci v genu pro FV existuji. Jedna se o
pomeérné zavaznou Leidenskou mutaci. Mezi dalSi mirnéjsSi mutace
patfi napr. mutace FV R2, ktera je méné Casta a ovliviuje stejné jako
Leidenska mutace degradaci FV, ktery zUstava zvyseny a zvySuje krevni
srazlivost. Mezi dalsSi takové mutace patfi jesté Faktor V Cambridge,
Faktor V Hong Kong, které jsou ale typické jen pro urcité
oblasti/populace.

Mezi nejvice prozkoumané mutace patfi Leidenska mutace, zvysuijici riziko
trombdzy 80x az 100x. Mnohondasobné zvysSené riziko hrozi zejména
divkdm a Zenam s Leidenskou mutaci, které uzivaji hormonalni
antikoncepci, hormonalni substituci, jsou obézni ¢i koufi. Riziko
predstavuje také operacni zakrok, kdy je pacient dlouhodobé
pfipoutan na l0zko, dlouhy let nebo jizda autem (opét nedochazi
k prokrveni dolnich koncetin), rizikové je také nadorové onemocnéni a
téhotenstvi. Leidenska mutace je zodpovédna za castéjsi vyskyt
potratl u Zen.

JAK MUZEME ODHALIT RIZIKO TROMBOZY?

Zvysené riziko predstavuje pritomnost Leidenské mutace FV Leiden
(1691A). Zalezi na tom, jestli mate 2 kopie zmény= 2mutace (jste
homozygot AA) nebo jednu kopii mutace (jste heterozygot GA), podle
toho se zvySuje riziko trombdézy. U jedince se dvéma mutacemi
1691AA (homozygot) se zvySuje pravdépodobnost trombofilnich
komplikaci u Zen i muz(l az 80x. Genotyp GA (heterozygotni) zvysuje
riziko trombdzy 3x - 8x, u téhotnych Zen az 47x.
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FV Leiden JE RIZIKOVY FAKTOR.

JAKE SYMPTOMY VIDIME NOSITELU MUTACI V GENU FV?

Jedna se o cévni onemocnéni, hlubokou cévni trombdzu, ischemickou
chorobu srdecni, hypertenzi, samovolné potraty, problémy s
plodnosti, preeklampsii, rozstép paterfe (spina fibida), poruchy
neurdlni trubice u plodu.

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

e Testovani DIMERU z krve (biochemické vy$etteni) ukazujici na vyssi
srazlivost. Pouziva se u sledovani téhotnych zen.

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

Pokud chcete védét vice o Leidenské mustaci, 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.lf1.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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