Molekularné geneticka vySetieni u trombofilnich stavii spojenych se Zilnim
tromboembolismem a jeho komplikacemi — konsensus Ceské spole¢nosti pro
trombézu a hemostizu CLS JEP, Spole¢nosti pro lékaiskou genetiku CLS
JEP, Ceské hematologické spolecnosti CLS JEP, Ceské internistické
spole¢nosti CLS JEP a Ceské spole¢nosti klinické biochemie CLS JEP

. Tromboembolickd nemoc (Zilni trombdza a plicni em-
bolie, ddle TEN) je multifaktoridlni onemocnéni a pro-
to nelze pfi hodnoceni rizika trombofilie v soucasné
dobé vychdzet jen z urceni molekuldrné genetickych
znakd.

mito komplikacemi v gravidité: pfi t€Zkych forméch
preeklampsie, retardaci,

. e) z jinych indikaci po vySetfeni v trombotickém
centru.

Pozn. pti pozitivnim zachytu uvedenych mutaci je vhod-
né provést tato vySetfeni i u pribuznych prvniho stupné,
pokud se u nich vyskytuji dalsf rizika spojend s trombo-
filii. U déti ale az po 12 letech jejich véku, pokud k tomu
nejsou jiné divody.

. Zmolekularné genetickych vySetfeni maji pfi patrani po 4. mimo vySetfeni FV Leiden (1691 G>A) a mutace ge-
trombofilnim stavu spojeného s TEN za dnes$niho sta- nu pro protrombin (20210G >A) jsou vySetreni ji-
vu védomosti zdsadni klinicky vyznam pouze urceni: nych polymorfismi, spojovanych s TEN indikova-
mutace FV Leiden (1691 G>A) a mutace genu pro na ve vybranych pripadech pouze trombotickymi
protrombin (20210G >A)1. centry, nebo Ustavem hematologie a krevnf transfuze

v Praze.

. VySetteni téchto 2 genetickych vySetfeni doporucuje-
me zdravotnickym zafizenim indikovat pouze selek- 5. Molekuldrné genetickd vySetieni spojovand s TEN
tivné: provadeji pouze laboratore s ovéfenou, 1x rocné pro-

. a) pred zahdjenim kombinované perordlni hormonél- vadénou externi kontrolou kvality provedenou Refe-
ni kontracepce a/nebo hormondlni substitucni 1é¢by renéni laboratoii UHKT, nebo jinou mezinirodnd
estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni anamnézou uzndvanou referencni laboratoti, napfiklad INSTAND,
prodélané TEN, nebo s pozitivni rodinnou anamnézou UKNEQUAS aj. Dalsim predpokladem je dokumen-
vyskytu TEN u ptibuznych prvniho stupné (matky, ot- tovand pravidelnd vnitini kontrola kvality u kazdé sé-
ce, vlastnich sourozenct a déti probanda), rie vySetfeni.

. b) uosob se stavem po prodélané idiopatické TEN, pfi
patrani po vyvoldvajici pfi¢iné a kvili rozhodovani
o délce antikoagula¢ni 16¢by (viz doporuceni 8. Kon-  Literatura
sensu ACCP?),

. ¢) u Zen po opakovanych 3 potratech v 1. trimestru 1. Wu O, Robertson L, Twaddle S, et al. Screening for thrombophi-
gravidity, nebo u kazdé ztréty plodu po tomto obdobi lia in h.igh—risk situations.: sysFematic review a.nd cost-effectiveness

... analysis. The Thrombosis: Risk and Economic Assessment of Th-
gravidity, rombophilia Screening (TREATS). Health Technol Assess 2006;

. d) u téhotnych Zen: s pozitivni osobni nebo rodinnou 10 (11): 1-110.

anamnézou prodélané TEN (viz bod 3. a), nebo s té- 2. Antithrombotic and thrombolytic therapy, 8t Ed. ACCP Guideli-

nes. Chest 2008; 133: Suppl. 67S-968 S.
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