ABSTRAKT

Trombofilie znamena zvySenou dispozici k tvorbé trombi. Zdravotni komplikace
vzniklé v disledku zvySené srazlivosti krve mohou byt velmi vazné. Pozitivni stanoveni
trombofilnich mutaci pak znamend pro pacienta nutnost prevence trombdzy v rizikovych
situacich (napft. t€hotenstvi, operace) po cely Zivot.

Do studie klinického vyznamu trombofilnich mutaci bylo zatazeno 300 lidi (206 zen a
94 muzi) s trombofilnimi mutacemi, kteti byli vySetfeni v letech 2008 — 2010.

Nejvétsi vytéznost byla v oblasti mutaci MTHFR (C677T 1 A1298C) - 266 pozitivnich
nalezli. Mensi vytéznost byla v oblasti sledovani mutaci FV Leiden a mutace FII protrombinu.
U 99 pacientl byly zjistény vicecetné trombofilni mutace.

V souladu se zahrani¢ni literaturou nase vysledky poukazuji na klinické konsekvence
trombofilnich mutaci jako jsou: opakované spontanni aborty, cévni mozkova piihoda,
ischemicka choroba srdecni, tromboéza, flebotrombdza, plicni embolie, varixy, asepticka
nekrose kyc€elniho kloubu, aterosklerdza a sten6za aorty. Mutace MTHFR C677T a MTHFR
A1298C byly zachyceny pifedevSim u pacienti s CMP, IM a ICHS. Mutace Leiden byla
nejcastéji zachycena u pacientl s trombozou, flebotrombo6zou a plicni embolii.

Ovérili jsme familidrni vyskyt trombofilnich mutaci.  VSichni pacienti zdédili
trombofilni mutace po jednom nebo obou rodi¢ich. Zadnou &erstvou mutaci jsme
nezaznamenali. Mutace FV Leiden a mutace FII protrombinu jsou dédény autozomalné
dominantnim zpisobem. Mutace MTHFR C677T a MTHFR A1298C jsou dédény
autozomalné netplné dominantné.

V mém souboru bylo 51 pacientek, které¢ prodélaly spontanni abort. U pacientek
s mutaci MTHFR A1298C v homozygotnim stavu potratilo spontanné celkem 64 % pacientek
(n = 14), tedy velmi vysoké procento. Pacientky s mutaci MTHFR C677T v homozygotnim
stavu spontanné potratily ve 47,6 % (n = 21). U téchto pacientek byl také zaznamenan vyskyt
rozStépovych vad.

Hlavnim pfinosem této diagnostiky je moznost zvolit individudlni pfistup k 1écbé
pacientl a tim zvysit jeji efektivitu. Zaroven tyto poznatky mohou pfispét k vyvoji novych

terapeutickych metod, vétsi efektivité genetického poradenstvi a prekoncepcni péce.





