AMERiIKAN
HASTANESI

KLINIK LABORATUVARI

Faktor II (Protrombin) ve Faktor V (Leiden) Polimorfizimleri

Alinan Kan o6rnegdi, GeneXpert FII/FV testi kullanilarak tam otomatik Real Time PCR yontemi ile Faktor V Leiden
G1691A ve Faktor II (Protrombin) G20210A mutasyonlari agisindan incelenir.

Referans Degerleri N (Wt): Normal (Wild Type), Mt: Mutant
Sonuglar; her bir mutasyon icin hem FV Leiden, hem de FII Protrombin icin asagidaki gibi raporlanir,

v" Homozigot Normal bireylerde: (N/N) = Homozigot Normal (Mutasyon tasimiyor)
v Heterozigot bireylerde: (Mt/N) = Heterozigot (Tek alelde mutasyon tasiyor)
v' Homozigot Mutant bireylerde: (Mt/Mt) = Homozigot Mutant (Her iki alelde mutasyon tasiyor)

Yorum icin Temel Bilgiler

Faktor II (G20210A) ve Faktor V Leiden (G1691A) mutasyonlarinin  vendz tromboz agisindan risk artigi ile iligkili
oldugu bilinmektedir [1].

1. Faktor V proteinini kodlayan Faktor V geninin 1691. niikleotidinin G'den A'ya dedisimini (G1691A), gen Urini
protein diizeyinde ise 506. inci pozisyondaki Arjininin = Glutamin (R506Q) ile yer degistirmesini ifade eder. Bu
degisiklik; proteininin, pihtilagsma faktorlerini pargalayan dogal antikoagiilan olan Aktive Protein C'ye (APC) karsi
direng kazanmasina ve koagllasyon mekanizmasinin kontrolsiiz olarak devam ederek trombin diizeyinin
artmasina neden olur [2,3].

2. Heterozigot Faktor V Leiden mutasyonu tromboz riskini 5-10 kat artirirken, homozigot olanlarda bu risk 50-100
kat artmaktadir [2]. Faktor V Leiden mutasyonunun toplumdaki sikligi heterozigot %5, homozigot %0.05 olarak
bildirilmistir [4]. Turkiye'de yapilan bir galismada ise mutasyon sikligi %10 olarak bildirilmistir [5].

3. Protrombin (Faktor II) 20210 G/A mutasyonunda, protrombin geninde 20210. nikleotitde G'nin yerine A'nin
gelmesi ile protrombin konsantrasyonunda artis olmakta ve venéz tromboz riski 2.8 kat artmaktadir [6], venoz
tromboz agisindan en vyaygin ikinci kalitsal risk faktorli oldugu bildirilmistir [5]. Protrombin 20210 G/A
mutasyonunun goritlme sikhidi, sadlikh insanlarda %2.3, tromboz Oykist olanlarda %6.2, ailesinde tromboz
Oykisu olanlarda %18 olarak saptanmistir [7,8].

4. Protrombin 20210 G/A mutasyonun heterozigot tasiyici olanlarda ise pihtilasma riskinin 2-3 kat arttigi
bildirilmistir [9]. Ilk vendz tromboemboli (VTE) atadi geciren kisilerde trombofili taramasi yapildidinda, olgularin
%15-20'sinde Faktor V Leiden, %5-7'sinde ise protrombin gen mutasyonu saptanmaktadir [10].
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