Referans

Klinik Laboratoriya Markazi

TROMBOFILIYA MUTASIYA ANALIZI

Tokrarlanan hamilalik disiklari (habituel abortus) 12-20 haftadan avval 2 dafs ve daha
cox rast galinan bir haldir.
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taskil edir.
Tokrarlanan hamilalik disiklari daha cox i

I va Il trimester dovrinda rast galinir. .
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Tokrarlanan hamilalik diisiiklarina rast galinan ailalarda trombofiliya xastaliyi riski 60% taskil edir. irsi vo ya
qazanilmis trombofilik pozgunluglar plasentar damar trombozuna sabab olaraq diisilk va catin hamilalik riskini

artirir.
TROMBOFILIYA 6-Ii Panel
Periferik gan nimunasindan izols edilon DNT materialindan tayin edilan mutasiyalar:

( Trombofiliya testina dair gostarislor: | SANRVIGIEIIR

® Takrarlanan hamilslik disiklarina (bitin trimesterlarda) v/ Factor V A4070G

" lva lll trimesterda hamilslik dUsUklari v~ FIl G20210A

B Darin venoz tromboemboliya

B Preeklampsiya v' MTHFR C677T

B Portal va / va ya retinal venalarin trombozu v, MTHFR A1298C

B Pulmonar emboliya

\ A v PAI-1/ Serpin (4G-5G)
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ISLONILON MUTASIYA NORMA MUTASIYA DYiSMSi
Faktor V Leiden FV G1691G FV G1691A

Faktor V R2 Factor V A4070A Factor V A4070G
Protrombin FIl G20210G FIl G20210A
Metilentetrahidrofolat Reduktaz (MTHFR) 677 MTHFR C677C MTHFR C677T
Metilentetrahidrofolat Reduktaz (MTHFR) 1298 =~ MTHFR A1298A MTHFR A1298C

PAI-1/ Serpin (4G-5Q) PAI 5G-5G PAI 5G-4G/4G-4G

Faktor V Leiden mutasiyasi faktor V Leiden zilalinin normal halda 10 qat daha yavas inaktive olmasina ve trombin amalo
golmeasinin artmasina sabab olur. Hom homozigot ham do heteroziqot mutasiyalar, erkan va gec trimester abort riskini
artirir.

Faktor V H1299R mutasiyasi heteroziqot hallarinda kardiovaskulyar xastalik iicin milayim risk faktorudur.

Protrombin geni G20210A mutasiyasi plazma protrombin saviyyasini artirir va venoz tromboz riskini 26 dafoya qodar
yiksaldir.

Metilentetrahidrofolat Rediiktaz (MTHFR) C677T mutasiyasi termolabil enzim aktivasiyasina va remetillasmeani pozaraq
homosistein soviyyasinda yiksalmaya sabab olur. Ortaya cixan hiperhomosisteinemiya plasentar vaskulopatiya riskini
artirdigr diisiinilir. Hamginin fol tursusu catismazligi olan hamilslards, MTHFR mutasiyasi sinir borusu qisuru riskini
artirdigi da tayin olunmusdur.

A1298C variantinda iss MTHFR geninin 1298-ci mévqgesinda glutamat (E) alanin (A) doayismesi meydana golmisdir. MTHFR
A1298C mutasiyasi alanin ehtiva edan fermentlarin faaliyya5).tinin azalmasina va homosistiniri alagali saglamliq
problemlarina sabab olur. A1298C va C677T polimorfizimlarinin birlikdo heteroziqot oldugu vaziyyatlords MTHFR enzim
aktivliyinin 40-50 % nisbatinds azaldigi malumdur.

Arasdirmalara gérs, 5G/5G va 4G/5G polimorfizimlari disik risklerinin artmasini tamin etmir (p=0,546 ve p=0,259 p>0,05).
Todgqiqatlar gostarir ki, PAI-1 4G/AG polimiorfiziminin dUsik riski ile elagesi var oldugunu gdstarmisdirlar. Bu polimorfizme
sahib qadinlarda disik riski 2.27 dsfs daha coxdur (p=0,038 p<0,0

Digar trombofilik faktorlara nisbatan daha genis yayilan Faktor V Leiden G1691A,
Protrombin (Faktor II) G20210A va Metilentetrahidrofolat Reductaz (MTHFR) C677T vo
o A1298C hamila qadinlar iiciin daha tahlikali mutasiyalar hesab edilir.

Trombofiliya Faktorlar Faiz (%) Trombofiliya riski THD riski

Homozigot 100 dafa
Faktor V Leiyden 2-15% 3-8 dofa
Heteroziqot 5-12 dafa

Homoziqgot 26 dafa
Protrombin G20210A 4-9% 2-12 dafa
Heterozigot 2-19 dafa

MTHFR Homosistein 11% Homoziqgot 1-3 dafa 1-4 dafa
Protein C 0,2-0,3% 10-15 dafa

Protein S 0,1-21% 2-6 dafa 1-3 dafa

Antitrombin 0,02% 2-6 dafa 1-3 dafa

Trombofiliya risk faktorlar

QEYD: TROMBOFiLiYA 6-LI PANEL GENETIK ANALiZi HOR QADINA YALNIZ BiR DOF9 TOTBiQ EDIL9 BiL9R!!!
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