KOMPLEXNI BALICEK

Koagulaéni Faktor V — mutace FV R2 (A4070G)

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

e Pokud je krevni srazlivost zvySend napft. v disledku Leidenské mutace,
oznaCuje se za tzv. trombofilni stav, ktery vede nejCastéji
k trombdzam zil dolnich koncetin s rizikem nasledné plicni embolie.

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 ZEJMENA V PRITOMNOSTI DALSI
LEIDENSKE MUTACE.

CO JETO FV R2 MUTACE?

Jedna se o mutaci ve FV, ktera je samo o sobé méné zavaina nez vice
znama Leidenska mutace. Mutace zméni FV, tak, ze neni spravné
odbouravan aktivovany protein C (vznika APC rezistence), FV je
v nadbytku a zvysSuje krevni srazlivost, ktera by méla byt zastavena.
Dochazi k zvySenému srazeni krve a vzniku krevni srazeniny, ktera
nasledné ucpe cévu nebo se srazenina (trombus) utrhne, krevnim
feciStém putuje aZ k srdci a zplUsobi smrtelnou plicni embolii.

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

Vzacné nebo zavazné formy mutaci v genu pro FV existuji. Jedna se o
pomeérné zavainou Leidenskou mutaci. Mezi dalSi mirnéjsSi mutace
patfi napr. Mutace FV R2, ktera je méné casta a ovliviiuje stejné jako
Leidenskd mutace degradaci FV, ktery zUstdva zvysSeny a zvysuje krevni
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srazlivost. Mezi dalsi takové mutace patfi jesté Faktor V Cambridge,
Faktor V Hong Kong, které jsou ale typické jen pro urcité
oblasti/populace.

FV R2 JE MiRNY RIZIKOVY FAKTOR.

JAKE SYMPTOMY VIDIME NOSITELU MUTACI V GENU FV?

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

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

e Testovani DIMERU z krve (biochemické vysetieni) ukazujici na vyssi
srazlivost. Pouziva se u sledovani téhotnych Zen.

Trombdzy mohou byt zplsobeny poruchami jinych koagulacnich faktord 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.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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