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Informe Técnico

Trombose Venosa

Fator V de Leiden

Trombose Venosa

A molécula do Fator V de coagulagao
Amostra |- 4 ml de sangue periférico em EDTA ou

apresenta trés sitios de clivagem para a Biolgica | - 2 tubos de esfregaco bucal.

Proteina C ativada (PCa). Um dos sitios é a : _
- Fator V de Leiden — PCR mutagao G1691A

Arginina (R) na posicdo 506, que pode - Protrombina — PCR mutagdo G20210A

apresentar uma mutacdo resultante da |Método |- MTHFR —PCR mutagdo C677T
- Sensibilidade & Warfarina - PCR
transi¢cdo do nucleotideo G para A na posigéo polimorfismos CYP2C9*2 e CYP2*3

1691 no gene do Fator V, o que gera uma
substituicdo do aminoacido 506 Arginina por Glutamina (Q). Esta mutacido é conhecida como
Fator V de Leiden e é responsavel pelo fenétipo Resisténcia a Proteina C ativada (RPCA), pois o
FV mutante torna-se menos susceptivel a clivagem da PCa e, portanto, o FV se mantem ativo por
mais tempo como fator de coagulagao sanguinea.

Os individuos heterozigotos tém risco aumentado para tromboembolismo venoso (TEV)
em, aproximadamente, 5 vezes se comparado com a populagdo geral e cerca de 50 vezes em

homozigose.

Protrombina

Uma transicdo G para A no ultimo nucleotideo na posi¢cao 20210 da regido nao traduzida 3’
do DNA complementar do gene do fator Il de coagulagao (protrombina) aumenta a estabailidade
do RNA mensageiro da protrombina. Esta mutagao eleva os niveis plasmaticos de protrombina e
consequentemente coagulacdo exacerbada e risco aumentado para ocorréncia de TEV. Em
pacientes com eventos tromboembdlicos a prevaléncia do alelo mutante da protrombina varia de 4

a 7%, enquanto que em individuos normais, a freqiiéncia esta estimada em cerca de 2,3%.

MTHFR

O gendtipo homozigoto mutante (677TT), encontrado em 4 a 14% da populagcdo em geral,
estd associado ao aumento de 25% da concentragdo plasmatica de homocisteina e pode gerar

defeitos neurolégicos, retardo psicomotor, doenga vascular prematura e tromboembolismo.



