
.

ΘΡΟΜΒΟΦΙΛΙΑ

Σήκεξα ν όξνο θρομβοφιλία ρξεζηκνπνηείηαη

γηα λα δειώζεη ηελ ηάζε γηα ζξόκβωζε:

Υπνηξνπηάδνπζα ή επαλαιακβαλόκελε

Κιεξνλνκηθή, επίθηεηε ή κηθηή κε ύπαξμε

ελόο ή πεξηζζόηεξωλ παξαγόληωλ θηλδύλνπ.



ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΙ ΠΑΡΑΓΟΝΣΔ΢

ΚΙΝΓΤΝΟΤ

Υαμηλού κινδύνου

• Εηεξνδπγωηία γηα FV Leiden

• Εηεξνδπγωηία γηα ηε κεηάιιαμε FΙΙG20210A

• Οκνδπγωηία γηα ηε κεηάιιαμε MTHFR ηεο

Οκνθπζηεΐλεο

Δνδιάμεζου κινδύνου

• Εηεξόδπγε αλεπάξθεηα ΑΤ, PC, PS



ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΙ ΠΑΡΑΓΟΝΣΔ΢

ΚΙΝΓΤΝΟΤ

Τψηλού κινδύνου

• Οκνδπγωηία γηα FV Leiden

• Οκνδπγωηία γηα ηε κεηάιιαμε FΙΙ G20210A

Δξαιπεηικά υψηλού κινδύνου (αζύμβαηοι με 

ηην ζωή)

• Οκνδπγώηεο ή δηπινί εηεξνδπγώηεο γηα

αλεπάξθεηα AT, PC, PS.



ΚΛΙΝΙΚΔ΢ ΔΚΓΗΛΩ΢ΔΙ΢

ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΗ΢ ΘΡΟΜΒΟΦΙΛΙΑ΢

• Θξόκβωζε ζε ειηθία < 40 εηώλ

• Υπνηξνπηάδνπζα θιεβνζξόκβωζε

• Αζπλήζεο εληόπηζε ζξόκβωζεο

• Υπνηξνπηάδνπζα απώιεηα εκβξύνπ

• Δεξκαηηθέο λεθξώζεηο εθ θνπκαξηληθώλ

• ( αλεπάξθεηα PC ,PS )

• Νενγληθή θαιπάδνπζα πνξθύξα (νκνδ.

αλεπάξθεηα AT , PC , PS ).



FV - LEIDEN

• Bertina,1994: ε αληίζηαζε ζηελ

ελεξγνπνηεκέλε PC (APC-R ), νθείιεηαη ζηε

κεηάιιαμε FV Leiden (95% ηωλ πεξηπηωζεωλ)

• Οη κεηαιιάμεηο FV Cambridge θαη FV Hong

Kong επζύλνληαη γηα ην 5%.



ΑΝΣΙ΢ΣΑ΢Η ΢ΣΗΝ ΔΝΔΡΓΟΠΟΙΗΜΔΝΗ PC:

(APC-R)



• Η κεηάιιαμε Leiden παξεκβαίλεη ζηε ζύλδεζε

ηνπ FVa κε ην ζύζηεκα ηεο ελεξγνπνηεκέλεο

PC, αλαζηέιινληαο ηελ αληηπεθηηθή ηνπ δξάζε.

• Αζζελείο κε παξάγνληα V Leiden ερνπλ     

παζνινγηθή δνθηκαζία APC Resistance. 

(screening test )



ΠΑΘΟΛΟΓΙΚΗ ΓΟΚΙΜΑ΢ΙΑ APCR

ΥΩΡΙ΢ FV LEIDEN

• Κύεζε, ωνξξεμία, αληηζπιιεπηηθά

• Θεηηθό αληηπεθηηθό ιύθνπ

• Αλαζηνιείο ηεο ελεξγνπνηεκέλεο PC

• Απμεκέλα επίπεδα FII θαη FVIII



Risk vs. Incidence of

First Episode of Venous Thrombosis

Risk Incidence/year (%)

Normal                    1 .008

Oral Cont. Pills        4x .03

Factor V Leiden       7x .06

(heterozygote)

OCP + Factor V L.  35x .3

Factor V Leiden      80x .5-1

homozygotes



Screening Laboratory Evaluation

For “Weekly Thrombophilic” Patients

• Test for Factor V Leiden

• Genetic test for prothrombin gene mutation 

G20210A

• Measurement of fasting total plasma 

homocysteine

• Clotting assay for lupus anticoagulant/ELISA for 

cardiolipin antibodies


