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Factorul V Leiden

* In secventa nucleotidica a genei FV guanina
e inlocuita de adenina in pozitia 1691

* In structura proteica a FVL arginina din
pozitia 534 e inlocuita de glutamina

* Primul situs de legare pt PCa e alterat
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Factorul V Leiden

* PCa inactiveaza de 10X mai incet FV
APCR Leiden (rezistenta la proteina C activata)

* FV Leiden: actiune protrombotica
2w prelungita (hipercoagulabilitate)

e Trombofilie ereditara
20 e ¢ Tromboze

FV Leiden

= Frecventa: (3-7) %
B Autozomal dominant

B Tromboze vasculare (97 % venoase) si
complicatii trombotice de sarcina
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Risc trombortic
Htz: 5-10X >
Htz + FR tromb.: 30X >

Hmz: 50-100X >

iagnosticul FV Leiden

B Investigarea APCR (un aPTT modificat)
ProC Global cut-off 0,8

= Analiza moleculara: evidentierea mutatiei la
nivelul AND-ului
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Analiza moleculara

Izolare ADN din sange
periferic

Amplificare prin PCR

Digestie enzimatica

Interpretare

Scala ADN — = . .
Heterozigoti rezu ‘ Lalé

Electroforeza

Control pozitiv Control negativ

Homozigoti
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APCR

& In (90-95)% din cazurile cu APCR este prezent
FV Leiden

= Alte cauze de APCR:

1. Sarcina

2. FV Cambridge
3. FV Hong-Kong
4.

FV HR2 si HR3

= APCR: test de screening la pacientii cu
trombofilie in vederea analizei
moleculare definitive

@ APCR: are valoare negativa predictiva
buna - exclude existenta mutatiei
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Recoman fl are

Toti pacientii tineri (<55 ani) cu tromboze
ar trebui investigati in vederea evidentierii

trombofiliei ereditare

Diagnosticul de trombofilie ereditara este

transat de analiza moleculara

BRnoiIve pt analiza molecu lara

Diagnosticul final al unui eveniment trombotic
Diagnosticarea precoce a rudelor de gradul 1
Preventie primara: educatie medicala
Preventie secundara: terapie anticoagulanta

Scaderea morbiditatii si mortalitatii
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Va multumesc
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