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

Alınan Kan örneği, GeneXpert FII/FV testi kullanılarak tam otomatik Real Time PCR yöntemi ile Faktör V Leiden 

G1691A ve Faktör II (Protrombin) G20210A mutasyonları açısından incelenir. 

Referans Değerleri  N (Wt): Normal (Wild Type), Mt: Mutant 

Sonuçlar; her bir mutasyon için hem FV Leiden, hem de FII Protrombin için aşağıdaki gibi raporlanır, 

 Homozigot Normal bireylerde:  (N/N)  = Homozigot Normal (Mutasyon taşımıyor) 

 Heterozigot bireylerde:   (Mt/N)  = Heterozigot (Tek alelde mutasyon taşıyor) 

 Homozigot Mutant bireylerde:  (Mt/Mt) = Homozigot Mutant (Her iki alelde mutasyon taşıyor)  

Yorum için Temel Bilgiler 

Faktör II (G20210A) ve Faktör V Leiden (G1691A) mutasyonlarının  venöz tromboz açısından risk artışı ile ilişkili 

olduğu bilinmektedir [1]. 

1. Faktör V proteinini kodlayan Faktör V geninin 1691. nükleotidinin G’den A’ya değişimini (G1691A), gen ürünü 

protein düzeyinde ise 506. ıncı pozisyondaki Arjininin  Glutamin (R506Q) ile yer değiştirmesini ifade eder. Bu 

değişiklik; proteininin, pıhtılaşma faktörlerini parçalayan doğal antikoagülan olan Aktive Protein C ‘ye (APC) karşı 

direnç kazanmasına ve koagülasyon mekanizmasının kontrolsüz olarak devam ederek trombin düzeyinin 

artmasına neden olur [2,3]. 

2. Heterozigot Faktör V Leiden mutasyonu tromboz riskini 5-10 kat artırırken, homozigot olanlarda bu risk 50-100 

kat artmaktadır [2]. Faktör V Leiden mutasyonunun toplumdaki sıklığı heterozigot %5, homozigot %0.05 olarak 

bildirilmiştir [4]. Türkiye’de yapılan bir çalışmada ise mutasyon sıklığı %10 olarak bildirilmiştir [5]. 

3. Protrombin (Faktör II) 20210 G/A mutasyonunda, protrombin geninde 20210. nükleotitde G'nin yerine A'nın 

gelmesi ile protrombin konsantrasyonunda artış olmakta ve venöz tromboz riski 2.8 kat artmaktadır [6], venöz 

tromboz açısından en yaygın ikinci kalıtsal risk faktörü olduğu bildirilmiştir [5]. Protrombin 20210 G/A 

mutasyonunun görülme sıklığı, sağlıklı insanlarda %2.3, tromboz öyküsü olanlarda %6.2, ailesinde tromboz 

öyküsü olanlarda %18 olarak saptanmıştır [7,8]. 

4. Protrombin 20210 G/A mutasyonun heterozigot taşıyıcı olanlarda ise pıhtılaşma riskinin 2-3 kat arttığı 

bildirilmiştir [9]. İlk venöz tromboemboli (VTE) atağı geçiren kişilerde trombofili taraması yapıldığında, olguların 

%15-20'sinde Faktör V Leiden, %5-7'sinde ise protrombin gen mutasyonu saptanmaktadır [10]. 
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