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Risikofaktoren fiir Thromboembolien

Faktor-V-Leiden, die Prothrombin-Mutation G20210A sawie
Polymorphismen im Methyl entetrahydofolat-Reduktase-Gen
(MTHFR-Gen) sind die wichtigsen hereditaren Risikofaktoren
fur thr omboembolische Ereignisse.

Faktor-V-Leiden:

\on allen derzeit bekannten hereditaren Risikofaktoren zeigt
der Faktor-V-Leiden die hochste Pravalenz (5% der Nor-
malbevolkerung). Der Faktor V ist an der Gerinnungskaskade
beteiligt und wir d physiologisch durch aktiviertes Protein C
(APC) inhibiert. Der durch eine Punktmutation an Nuklein-
saureposition G1691A verandere Faktor VV wird nur noch un-
zureichend von APC inaktiviert, wodurch das Geichgewicht
der Hamostase zugunsten gerinnungsfordernder Reaktionen
verschoben wird. Heterozygote Merkmalstrager haben ein
5-10-fach, homozygote ein 50-100-&ch erhohtes vendses
Thromboserisiko.

Prothrombin (Faktor Il)

Prothrombin ist die inaktive \orstufe der Serinprotease
Thrombin und katalysiert den letzten Schritt der Gerin-
nungskaskade, die Umwandlung von Fibrinogen zu Fibrin.
Bei Vorliegen der Mutation G20210A in der 3"-untransla-
tierten Region des Prothrombin-Gens ist ein Anstieg der
Prothrombin-Konzentration im Plasma und als Folge eine er-
héhte Gerinnungstendenz zu \erzeichnen. Der Prothrombin-
Polymorphismus ist eine sowohl mit vendsen als auch mit ar-
teriell en Thrombosen assoziierte genetische Veranderung.
Das Thromboserisiko heterozygoter Merkmalstrager ist ca.
3-fach erhoht, homozygote treten kaum auf. 15-40% der
Thrombose-Patienten mit heterozygoter Faktor-V-Leiden-
Mutation, sind zuséatzlich heterozygot fur die G20210A. Duch
Kombination beider Defekte steigt das Thromboserisik o
deutlich an.

MTHFR (Methylentetrahydrofolatreduktase)
Die milde Hyperhomocysteinamie gilt als weiterer Risiko-
faktor fir venose und arteriell e GefaRerkrankungen.MTHFR

stellt ein zentral es Enzym im Homocyskein-Stoffw echsel dar.
Die C—T-Transition an Position 677 des MTHFR-Gens esultiert
in einer thermolabil en \ariante des Enzyms mit bis zu 70 %re-
duzierter Aktivitat. Bei P atienten, die zusatzlich die Faktor-
V-Leiden oder die Faktor Il G20210A-Mufation aufweisen, ist
das Risiko fiir Venenthrombosen signifikant erhoht.

Eine weitere Mutation des MTHFR-Gens i$ die A1298C-
Transition, welche ebenfalls mit einer r eduzierte Enzym-
aktivitat einher geht. Hier zeigt sich klinische Relevanz vor allem
bei \brliegen einer Compound-Heter ozygotie (C677T/1298C)
bezuglich vaskulérer Erkrankungen, Spontanaborten und
Neuralr ohrdefekten.

Das ThromboType® plus Testkit weist die wichtigsten Throm-
bophilie-r elevanten Mutationen des Faktor V-, Faktor Il- und
MTHFR-Gens in einem Arbeitsgang sicher, schnell und zu-
verlassig nach. Aufgrund der multif aktoriell en Kausalitat
der Thrombophilie und der Risikopotenzierung bei Vorliegen
mehrerer Mutationen ist es sinnvoll, die relevanten Risikofakto-
ren gemeinsam zu bestimmen. Auch ein Einzelnachweis von
Faktor-V / Faktor Il (ThromboType®) sowie der Mutationen des
MTHFR-Gens GenoType® MTHFR) ist moglich.

Zur \ervollstandigung der Produktpalette im Bereich der Throm-
bophilie-Diagnostik stehen neben dem ThromboType®plus
auch der GenoType® ApoE sowie der GenoType® PAI-1 zur
\erfiigung.

Durch die Kombinierbarkeit des ThromboType®plus mit al-
len Parametern der GenoType®-Reihe l4sst sich dieser opti-
mal in die Routinediagnostik jedes Labors integrier en.
Technische Informationen entnehmen Sie bitte der Bro-
schiire ,DNA*STRIP®-Technologie".

Weiterfiihr ende Literatur erhalten Sie dir ekt bei
HAIN LIFESCIENCE.

Indikationen fiir das ThromboType®plus Testkit

« familiar e Thrombophilie
« Patient en mit APC-Resistenz

* bei Vorliegen primér er oder rezidivierender Thrombosen

Auf einen Blick Risikoerhohung Préavalenz Normalbevokerung| | Prév. Thromb. Patienten
Faktor V Leiden

G1691A homozygot 50-100-fach 0,5% n. b.
G1691 A hetepzygot 5-10-fach 6-10 % 20-60 %
Prothrombin

G20210A homozygot | |--- - n. b.
G20210A hetepbzygot | | 3-fach 1-3% 7%
MTHFR Reduzierte Enzymaktivitat

C677T homozygot 70 % 12 % 25 %
C677T heteozygot 35% bis 50 %’ n. b.
A1298C homozygot 40 % ca. 10 %’ n. b.
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