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Doporuteny postup vypracovany v ramci VZ MZ CR VFN 2005 a odsouhlaseny vybory Ceské spoletnosti
pro trombdzu a hemostazu Ceské Iékaiské spoletnosti J. E. Purkyné, Spoletnosti pro Iékaiskou genetiku
Ceské Iékarské spoletnosti J. E. Purkyné a Ceské hematologické spoletnosti Ceské Iékaiské spoletnosti
J. E. Purkyné. Tento doporuteny postup byl odsouhlasen i vjborem Ceské internistické spoletnosti

Ceské Iékaiské spoletnosti J. E. Purkyné.

Uvod do problematiky
Tromboembolickd nemoc (Zilni trom-
béza a plicni embolie - TEN) je multi-
faktorialni onemocnéni, a proto nelze
pfi hodnocenf rizika trombofilie v sou-
¢asné dobé vychazet jen z urceni mole-
kularné genetickych znakd.

Z molekuldrné genetickych vyset-
feni maji p¥i patrani po trombofilnim
stavu spojeném s TEN za dnedniho
stavu védomosti zasadnf klinicky vy-
znam pouze uréeni: mutace FV Leiden
(1691G>A) a mutace genu pro pro-
trombin (20210G>A) [1].

Indikace molekuldrné genetickych

vySetieni

Vysetteni téchto 2 genetickych vy3et-

feni doporucujeme indikovat pouze

selektivné:

a) pred zahdjenim kombinované per-
ordlni hormondlni kontracepce
a/nebo hormondlni substituénf
lé¢by estrogeny (HRT) u Zen s pozi-
tivni osobni anamnézou prodélané
TEN, nebo s pozitivni rodinnou ana-
mnézou vyskytu TEN u pfibuznych
prvniho stupné (matky, otce, vlast-
nich sourozencl a déti probanda),
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b) u osob se stavem po prodélané
idiopatické TEN, p¥i patrani po vy-
voldvajici priciné a kvili rozhodovani
o délce antikoagulac¢ni |é¢by (dopo-
ruceni 8. konsensu ACCP) [2],

c)u Zen po opakovanych 3 potra-
tech v 1. trimestru gravidity nebo
u kazdé ztraty plodu po tomto ob-
dobf gravidity,

d) u téhotnych Zen: s pozitivni osobni
nebo rodinnou anamnézou prodé-
lané TEN - viz bod a), nebo s témito
komplikacemi v gravidité: pfi tézkych
formach preeklampsie, retardaci
plodu anebo po abrupci placenty,

e) zjinych indikaci po vy3etfeni v trom-
botickém centru.

P¥i pozitivnim zachytu uvedenych
mutaci je vhodné provést tato vyset-
feni i u pfibuznych prvniho stupné,
pokud se u nich vyskytuji dal3i rizika
spojend s trombofilii (u détf ale az po
12 letech jejich véku, pokud k tomu ne-
jsou jiné divody).

Dalsi ustanoveni

Mimo vySetieni FV Leiden (1691G>A)
a mutace genu pro protrombin
(20210G>A) jsou vysetieni jinych po-

lymorfizmt spojovanych s TEN indi-
kovana ve vybranych ptipadech pouze
trombotickymi centry nebo Usta-
vem hematologie a krevni transfuze
(UHKT) v Praze.

Molekularné geneticka vysetren( spo-
jovana s TEN provadéji pouze laboratote
s ovérenou, Tkrat ro¢né provadénou ex-
terni kontrolou kvality provedenou Re-
ferenéni laborato# UHKT v Praze nebo
jinou mezindrodné uzndvanou refe-
renéni laboratoti, napf. INSTAND,
UKNEQUAS aj. Dalsim predpokladem je
dokumentovand pravidelna vnitfni kon-
trola kvality u kazdé série vySetient.
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