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Laborinformation

Thrombophilie-Diagnostik
Prothrombin-(Faktor II)-Mutation

1996 wurde eine Mutation im Gen des Prothrombins
(Faktor Il der Blutgerinnung) beschrieben, die ebenfalls
gehauft bei Patienten mit Thrombosen vorkommt und
eine erhdhte Thromboseneigung verursacht. Bei dieser
Mutation handelt es sich um einen Austausch von Gua-
nin gegen Adenin an der Position 20210 innerhalb eines
nicht translatierten Bereichs des Prothrombin-Gens."

Eine Mutation im Prothrombin-Gen kommt bei ca. 18 %
aller Patienten mit famillarer Thromboseneigung vor, da-
gegen nur bei ca. 1 — 3 % gesunder Kontrollen. Be-
troffene haben ein ca. 3fach erhéhtes Thromboserisiko
gegeniiber der gesunden Bevdlkerung. Wenn jedoch
weitere Risikofaktoren hinzukommen, z. B. Faktor-V-
Leiden-Mutation (APC-Resistenz) oder MTHF-R-(Methy-
lentetrahydrofolat-Reduktase)-Genmutation (erhéhte Ho-
mocystein-Spiegel), kann das Thromboserisiko deutlich
hoher liegen.

Es zeichnet sich ab, dass die Prothrombin-Mutation auch
das Herzinfarktrisikoz,das Risiko cerebraler Thrombosen
sowie von Thrombosen im Abdominalbereich erhoht.
Offenbar stellt die Kombination dieses Defektes mit an-
deren Defekten ein besonderes hohes Risiko dar.

So konnte gezeigt werden, dass eine Kombination
mit der Faktor-V-Leiden-Mutation haufiger spontan
zu Thrombosen fiihrt. Derart Betroffene haben au-
Rerdem héaufiger Thrombosen an ungewdhnlichen
Lokalisationen (Armvenenthrombose, Sinus-
venenthrombose u. a.).*

Obgleich die Prothrombin-Aktivitat bei vielen Pati-
enten mit Prothrombin-Mutation C20210A er-héht
ist, ist die Messung der Prothrombin-Aktivitat kein
geeigneter Screening-Test fir diese Mutation.

Eine Abklarung ist nur Gber die Prothrombin-Genanalyse
moglich. Mit dem Faktor-1I-Gen-Mutation-Assay (GMA)
lasst sie sich leicht und zuverlassig durchfihren.
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Indikationen zur genetischen Analyse der
Prothrombin-(Faktor-Il)-Mutation

e  Herzinfarkt vor dem 50. Lebensjahr

e Thrombosen mit ungewdhnlicher Lokalisation*, wie
z. B.
e Armvenenthrombosen
e Vena-Cava-Thrombosen
e Leber-Nieren-Milz-Venen-Thrombosen
e Cerebrale Thrombosen u.a.
e Abklarung der Entstehungsursache von vendsen

und arteriellen Thrombosen, insbesondere bei jlinge-
ren Patienten

e bei familiar gehauft auftretenden Thrombosen:

vor der Einnahme oraler Kontrazeptiva

vor geplanten Operationen

beim Vorliegen zusatzlicher thrombosefor-
dernder Faktoren

e nachgewiesene Faktor-V-Leiden-Mutation

e Auftreten von Thrombosen bei Einnahme oraler
Kontrazeptiva

Untersuchungsmaterial

EDTA-Blut: 3-5ml
(Im Falle umfangreicher Gerinnungsdiagnostik eignet
sich auch Citrat-Blut)
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