Klinik Laboratuvar Testleri

PROTROMBIN G20210A MUTASYON ANALIZi

Diger adi: Faktor 11 G20210A mutasyonu, FIl gen analizi.

Kullanim amaci: Kilinik olarak trombofili olasiiginin arastiriimasini ge-
rektiren, vendz tromboemboli ve tekrarlayan duslk vakalarinda, sebebin
belilenmesine ydnelik arastirmalar sirasinda ihtiyag¢ duyulur.

Genel bilgiler:

Protrombin, fibrinojeni fibrine dénustiren trombin’in  dnclsuddr.
Protrombin sentezini kodlayan gende meydana gelen mutasyon, dola-
simda bulunan protrombin konsantrasyonunun artmasina ve dolayisiyla
da tromboz egiliminde artisa sebep olur. Protrombin gen mutasyonu,
protrombin geninde 20210G>A substitlisyonu sonucu olusan, otozomal
resesif olarak aktarilan bir mutasyondur. Avrupa toplumlarinda
heterozigot olarak bu mutasyonu tasiyanlarin oraninin %1-2 civarinda
oldugu bildiriimektedir.

Test sonucunun yorumu:

Trombofili egilimi heterozigotlarda 2-5 kat artmaktadir. Oral kontraseptif
kullanimi ise riskin 16 kata varan bir seviyeye yukselmesine neden ol-
maktadir. Oral kontraseptif kullaniminin &zellikle serebral ven6z sinus
trombozu riskini artirdigi bildiriimektedir. Hamilelik ddneminde de vendz
tromboembolizm riskinde artis meydana gelir. Mutasyonu homozigot
olarak taglyanlarda ise risk ¢gok daha yuksek oranlara ¢ikar. Beraberinde
protein C, protein S veya antitrombin Ill yetersizligi ya da faktor V Leiden
mutasyonu varligi durumunda trombofili egilimi cok daha fazla artar.

Protrombin gen mutasyonu, dzellikle venéz tromboz olaylarinin gérilme
sikhginda belirgin derecede artisa sebep olur. Derin ven trombozu,
ylzeysel tromboflebit, pulmoner embolizm, sinls ven trombozu,
mezenterik ven trombozu, Budd-Chiari sendromu, protrombin gen mu-
tasyonu tasiyanlarda siklikla gorilen hastaliklardir. Venéz trombozlar
kadar sik olmasa da inme ve kalp krizi gibi arteryel trombuse bagl ola-
rak meydana gelen hastaliklarla ilgili riskin de protrombin gen mutasyo-
nu taglyan kisilerde arttigi bildiriimektedir. Bu sebeple, bu mutasyonu
tagiyanlarin sigara icimi, yuksek tansiyon, kolesterol yuksekligi ve
obezite gibi risk faktorlerinden korunma konusunda daha dikkatli olmala-
ri énerilmektedir. Bu mutasyonu tasiyan kadinlarda 6li dogum ve tekrar-
layan duglklerin yanisira, preeklampsi ve eklampsi gibi gebelik kompli-
kasyonlari da daha sik gérulUr.

Numune: EDTA’lI tam kan (mor kapakli tip). Min 5 mL.
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Calisma yontemi: PCR.

Referans deger: Homozigot normal bireylere sonug “N/N = homozigot
normal” seklinde rapor edilir. Heterozigotlara “Mt/N = heterozigot”,
homozigot mutantlara “Mt/Mt = homozigot mutant” seklinde rapor verilir.



