Molekularné geneticka vySetieni u trombofilnich stavi spojenych s Zilnim
tromboembolizmem a jeho komplikacemi — konsensus Ceské spole¢nosti pro trombézu a
hemostazu CLS JEP, Spolenosti pro 1ékaiskou genetiku CLS JEP a Ceské
hematologické spole¢nosti CL JEP.

1. Tromboembolicka nemoc ( zZilni trombdza a plicni embolie, dale TEN ) je multifaktorialni
onemocnéni a proto nelze pii hodnoceni rizika trombofilie v sou¢asné dobé vychazet jen z

uréeni molekuldrné genetickych znakd.

2. Z molekularné genetickych vysetfeni maji pti patrani po trombofilnim stavu spojeného
s TEN za dnesniho stavu védomosti zdsadni klinicky vyznam pouze urceni :

mutace FV Leiden ( 1691 G>A ) a mutace genu pro protrombin ( 20210G >A ).

3. Vysetteni téchto 2 genetickych vysetfeni doporu¢ujeme zdravotnickym zatizenim indikovat

pouze selektivné :

3.a) pted zahajenim kombinované peroralni hormonalni kontracepce a / nebo
hormonalni substituéni 1é¢by estrogeny ( HRT) u Zen s pozitivni osobni
anamnézou prodélané TEN, nebo s pozitivni rodinnou anamnézou vyskytu TEN

u piibuznych prvniho stupné (matky, otce, vlastnich sourozencti a déti probanda),

3.b) u osob se stavem po prodélané idiopatické TEN, pii patrani po vyvolavajici
( viz doporugeni 8. Konsensu ACCP ?),
3.c) u Zen po opakovanych 3 potratech v 1.trimestru gravidity, nebo u kazdé ztraty

plodu po tomto obdobi gravidity.

3.d) u t¢hotnych Zen :
S pozitivni osobni nebo rodinnou anamnézou prodélané TEN ( viz bod 3.a),
nebo s témito komplikacemi v gravidité: pfi tézkych formach preeklampsie,

retardaci plodu a nebo po abrupci placenty,



3. €) z jinych indikaci po vySetieni v trombotickém centru.

Pozn. pfi pozitivnim zachytu uvedenych mutaci je vhodné provést tato
vySetieni 1 u ptibuznych prvniho stupné, pokud se u nich vyskytuji dalsi rizika

spojena s trombofilii. U déti ale az po 12 letech jejich véku, pokud k tomu nejsou jiné davody

4. mimo vySetieni FV Leiden ( 1691 G>A ) a mutace genu pro protrombin
(20210G >A) jsou vysetieni jinych polymorfismi, spojovanych s TEN indikovana ve
vybranych p¥ipadech pouze trombotickymi centry, nebo Ustavem hematologie a krevni

transfuze v Praze.

5. Molekularné geneticka vysetieni spojovand s TEN provadéji pouze laboratote s ovétenou,
1 x roéné provadénou externi kontrolou kvality provedenou Referenéni laboratoi UHKT,
nebo jinou mezinarodné uznavanou referenéni laboratoii, naptiklad INSTAND, UKNEQUAS
aj. Dals$im pfedpokladem je dokumentovand pravidelna vnitini kontrola kvality u kazdé série

vySetfeni.
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