Trombofilia wrodzona
| zespot antyfosfolipidowy
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Termin ,trombofilia” oznacza sktonno$¢ do zakrzepicy. Przyczyna trombofilii wrodzonej jest defekt
genetyczny jednego biatka lub wigkszej liczby biatek uczestniczacych w procesach hemostazy. Trombo-
filia wrodzona zwigksza ryzyko zakrzepicy zylnej, ale wydaje si¢ nie mie¢ istotnego zwiazku ze sktonno-
$cig do zakrzepicy tetniczej. Trombofilia nabyta z kolei moze by¢ zwigzana z choroba, np. nowotworem
ztosliwym, ekspozycja na leki, np. doustne srodki antykoncepcyjne, lub stanem klinicznym, np. ciaza
1 pologiem. U podstaw trombofilii nabytej lezy zazwyczaj nie tylko uposledzenie mechanizméw krzep-
nigcia krwi lub - szerzej - hemostazy, ale takze inne zaburzenia, np. zast6j krwi (w zaawansowanej ciazy
1 potogu szybko$¢ przeptywu krwi w zytach koficzyn dolnych zmniejsza si¢ o ok. 50%). Skutkiem trom-
bofilii nabytej jest przede wszystkim zylna choroba zakrzepowo-zatorowa, cho¢ w niektérych przypad-
kach moga wystapi¢ powiktania zakrzepowe w tozysku tetniczym. Przyktadem nabytej trombofilii, ktora
rozwinela sie wskutek zaburzenia mechanizméw hemostazy, jest zespot antyfosfolipidowy (APS - anti-
phospholipid syndrome). Poniewaz wrodzona trombofilia nie jest jednostka chorobows, samo jej wykry-
cie nie oznacza automatycznie koniecznosci rozpoczecia leczenia przeciwzakrzepowego.

KLASYFIKACJA TROMBOFILII

Powszechnie uznanymi przyczynami wrodzonej trombofilii s3 genetycznie uwarunkowane niedobory
antytrombiny (AT - antithrombin), biatka C (PC - protein C) i biatka S (PS - protein S) oraz mutacja
typu Leiden genu czynnika krzepnigcia V 1 mutacja G20210A genu protrombiny (tab. 1). Przyczyng
wrodzonej trombofilii s3 takze niektére postacie genetycznie uwarunkowanej dysfibrynogenemii, ale
wystepuja one niezmiernie rzadko.

Dane z pi$miennictwa na temat zwiazku innych defektéw hemostazy, np. podwyzszonej aktywno-
$ci czynnikdw krzepniecia albo zwigkszonego stezenia homocysteiny ze sktonnoscig do zakrzepicy, sa
sprzeczne. Niedawno przeprowadzona analiza wykazata, ze spos$rod wszystkich czynnikéw krzepnigcia
najsilniejszy zwiazek z rozwojem zylnej choroby zakrzepowo-zatorowej ma zwigkszona zawarto$¢
czynnika VIII i czynnika von Willebranda. Cigzka hiperhomocysteinemia wywotana mutacja w genie
B-syntazy cystationinowej, czyli tzw. homozygotyczna homocystynuria, jest silnym czynnikiem ryzyka
rozwoju zakrzepicy zylnej (i tetniczej), natomiast zwigzek czesto wystepujacej w ogodlnej populacji ta-
godnej hiperhomocysteinemii ze sktonnoscia do zakrzepicy zylnej jest juz do$¢ kontrowersyjny. War-
to podkresli¢, ze niewielkie zwigkszenie stezenia homocysteiny w surowicy wynika znacznie czesciej
z diety ubogiej w witaminy B, B , 1 foliany niz z defektéw genéw kodujacych enzymy biorace udziat
w metabolizmie homocysteiny.



