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Prothrombinmutation G20210A

dritthaufigste Ursache einer hereditaren Thrombophilie

Die kirzlich entdeckte Prothrombinmutation G20210A, welche mit erhohten Prothrombinspiegeln einher-
geht, wird bei 6,2% aller Patienten mit vendsen Thrombosen gefunden, und ist somit hinter der APC-
Resistenz und der Hyperhomocysteinamie die dritthdufigste Ursache einer hereditaren Thrombophilie.
Eine besondere Gefahrdung junger Frauen unter oraler Kontrazeption scheint in der Asso-ziation dieser
Mutation mit dem Auftreten von Sinusvenenthrombosen zu liegen. Relativ haufig ist die Prothrombin-
mutation mit der FV-Leiden-Mutation kombiniert, welches offensichtlich zur Mani-festation der
Thrombophilie in jingerem Lebensalter beitragt.

Geht diese Mutation auch mit erhohten Prothrombinspiegeln einher, so ist die Bestimmung des Prothrom-
bins jedoch nicht geeignet, mit ausreichender Sicherheit zwischen Merkmalstragern und Gesunden zu
differenzieren, so dass der Nachweis dieser Mutation auf molekulargenetischer Basis mittels PCR erfolgen
muss.

Da einer erhdhten Thromboseneigung haufig eine Kombination mehrerer, meist angeborener Stérungen
des fibrinolytischen Systems zugrunde liegt, und das Risiko fir ein thromboembolisches Ereignis mit der
Zahl der vorliegenden Stérungen steigt, werden folgende Untersuchungen als priméres Screening
empfohlen:

APC-Resistenz, Protein C, Protein S, AT Ill, Lupus Antikoagulans, Anticardiolipin-Ak, Homocystein,
Prothrombin G20210A-Mutation

Bei negativem Ergebnis dieser Tests und klinischem Verdacht, konnen weitere, seltenere Ursachen fir die
Thromboseneigung verantwortlich sein:

Dysfibrinogenamie, Plasminogenmangel, PAI 1- Erh6hung, Heparin-Co-Faktor lI-Mangel, sowie
Thrombozytenfunktionsstérungen (sticky platelet syndrom).

APC-Resistenz

Haufigkeit der pradisponierenden
Faktoren fir Thrombosen bei
Thrombosepatienten unter

45 Jahren (Bergmann et al.) Prothrombinmutation

Hyperhomo- At lll-Mangel
cysteindmie Protein C-Mangel
Protein S-Mangel
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Abklarung eines erhdhten Thromboserisikos bei positiver Eigen- oder Familien-
anamnese

1 Réhrchen EDTA-Blut

Flr das komplette Primarscreening benotigen wir zusatzlich 20 ml Citrat-Blut
sowie 1 Serum-Monovette

Da fir gerinungsphysiologische Untersuchungen korrekte praanalytische
Bedingungen von groBer Bedeutung sind, mochten wir Sie auf die Mdglichkeit
hinweisen, die Blutentnahme in unserer Ambulanz am Hohenzollernring 14
durchflihren zu lassen.

PCR (Polymerase-Kettenreaktion)

Da es sich bei dem Nachweis der Prothrombinmutation G20210A um eine
molekulargenetische Untersuchung menschlicher DNA handelt, wird diese nach
Kapitel P des EBM abgerechnet, und belastet somit nicht Ihr Olll-Budget. Dieses
gilt auch fur den Nachweis der FV-Leiden-Mutation.

Ferner bleiben Laboruntersuchungen bei Patienten mit hereditarer
Thrombophilie, Antiphospholipidsyndrom sowie Bluter-Krankheiten in lhrem
Olll-Budget unberiicksichtigt, sofern auf dem Uberweisungsschein die Kennziffer
3487 vermerkt wurde.
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