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ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΑ ΝΕΑ  
 
Εξετάσεις Θροµβοφιλίας  

(̟ριν τη χορήγηση αντισυλλη̟τικών ή σε ̟εριστατικά καθ΄ έξιν α̟οβολών) 
Ο όρος θροµβοφιλία χρησιµο̟οιείται για να ̟εριγράψει µια ̟ροδιάθεση για 

θρόµβωση των αρτηριών ή των φλεβών. Περί̟ου 1 στους 7 Έλληνες ̟άσχει α̟ό 
θροµβοφιλία.  

Ποιες είναι οι ενδείξεις ελέγχου της θροµβοφιλίας: 

• Φλεβική θρόµβωση σε ηλικία < 50 ετών 

• Γυναίκες ̟ριν ̟άρουν αντισυλλη̟τικά ή ορµονικά σκευάσµατα 

• Ασθενείς ανεξαρτήτου ηλικίας µε ιστορικό θρόµβωσης καθώς και τα µέλη της 
οικογένειάς τους  

• Μέλη οικογένειας, ό̟ου ανιχνεύτηκε µετάλλαξη FV Leiden ή MTHFR ή 
µετάλλαξη ̟ροθροµβίνης  

• Ιστορικό ε̟αναλαµβανόµενων α̟οβολών (EAA) 

• Α̟οκόλληση ̟λακούντα 

• ∆ιάχυτη ενδοαγγειακή ̟ήξη 

• Τοξιναιµία κύησης  

• Ενδοµήτριος θάνατος 

• Ελλει̟οβαρή νεογνά, ̟ρόωρα νεογνά 

• Σύνδροµο ̟ολυκυστικών ωοθηκών 
 
Πάνελ εξετάσεων για θροµβοφιλία: 

• PT, PTT 

• Πρωτεΐνη C, S 

• Αντιθροµβίνη III 

• aPCR 

• Γονίδια θροµβοφιλίας  
� Ανίχνευση µετάλλαξης V-Leiden 
� Ανίχνευση µετάλλαξης οµοκυστείνης MTHFR 
� Ανίχνευση µετάλλαξης ̟ροθροµβίνης G20210A 

 
Γενετική καθοδήγηση – αξιολόγηση: 
Α) Ανίχνευση µετάλλαξης V-Leiden 
Συχνότητα: 
Η σηµειακή µετάλλαξη FV-Leiden (G1691Α ή R506Q) α̟οτελεί τον κυριότερο 

γενετικό ̟αράγοντα θροµβοφιλίας στο γενικό ̟ληθυσµό. Το µεταλλαγµένο γονίδιο 
βρίσκεται στο 20% των ιδιο̟αθών φλεβικών θροµβώσεων και στο 60% των φλεβικών 
θροµβώσεων στις έγκυες γυναίκες. 

Αξιολόγηση α̟οτελέσµατος εργαστηριακού ελέγχου: 
Η θροµβοφιλία ̟ου οφείλεται στην αντίσταση στη δράση της ενεργο̟οιηµένης 

PC κληρονοµείται ως αυτοσωµική ε̟ικρατής ασθένεια: 

• Οµόζυγος φυσιολογικός:  έχει 2 φυσιολογικά αλληλόµορφα του γονιδίου του 
̟αράγοντα ̟ήξης V, δεν έχει τη µετάλλαξη FV-Leiden. 
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• Ετερόζυγος: φέρει τη µετάλλαξη FV-Leiden µια φορά. Αυτό σχετίζεται µε 
αυξηµένη αντίσταση στη δράση της ενεργο̟οιηµένης PC µε αυξηµένο κίνδυνο 
εµφάνισης θροµβωτικού ε̟εισοδίου (5-10 φορές). 

• Οµόζυγος για τη µετάλλαξη: έχει 2 αλληλόµορφα του µεταλλαγµένου γονιδίου 
του ̟αράγοντα ̟ήξης V. Αυτό σχετίζεται µε αυξηµένη αντίσταση στη δράση της 
ενεργο̟οιηµένης PC µε αυξηµένο κίνδυνο εµφάνισης θροµβωτικού ε̟εισοδίου 
(50-100 φορές). 
 

Β) Ανίχνευση µετάλλαξης οµοκυστείνης MTHFR 
Συχνότητα: 
Περί̟ου 5-15% του ̟ληθυσµού είναι οµόζυγο για τη µετάλλαξη αυτή. Οι 

οµοζυγώτες έχουν αυξηµένο κίνδυνο φλεβικής θρόµβωσης και αγγειο̟άθειας του 
̟λακούντα. 

Αξιολόγηση α̟οτελέσµατος εργαστηριακού ελέγχου: 

• Οµόζυγος φυσιολογικός:  έχει 2 φυσιολογικά αλληλόµορφα του γονιδίου της 
οµοκυστείνης, δεν έχει τη µετάλλαξη MTHFR. 

• Ετερόζυγος: φέρει τη µετάλλαξη MTHFR µια φορά. Αυτό σχετίζεται µε αυξηµένα 
ε̟ί̟εδα οµοκυστείνης και µε κίνδυνο εµφάνισης θροµβωτικού ε̟εισοδίου.  

• Οµόζυγος για τη µετάλλαξη: έχει 2 αλληλόµορφα του µεταλλαγµένου γονιδίου 
της οµοκυστείνης. Αυτό σχετίζεται µε αυξηµένα ε̟ί̟εδα οµοκυστείνης και µε 
αυξηµένο κίνδυνο εµφάνισης θροµβωτικού ε̟εισοδίου.  
 

Γ) Ανίχνευση µετάλλαξης ̟ροθροµβίνης G20210A 

Συχνότητα: 
Η G20210Α µετάλλαξη στο γονίδιο της ̟ροθροµβίνης είναι η δεύτερη ̟ιο 

κοινή αιτία κληρονοµικής θρόµβωσης µετά τη µετάλλαξη FV-Leiden. Ο έλεγχος για τη 
µετάλλαξη G20210Α είναι χρήσιµος σε άτοµα µε κίνδυνο εµφάνισης θροµβωτικού 
ε̟εισοδίου, αλλά χωρίς συµ̟τώµατα ή σε άτοµα µε ιστορικό θροµβωτικού ε̟εισοδίου, 
ώστε να χορηγηθεί η κατάλληλη θερα̟ευτική αγωγή. Ε̟ίσης, ο έλεγχος της 
µετάλλαξης κρίνεται α̟αραίτητος ̟ριν δοθούν αντισυλλη̟τικά. 

Αξιολόγηση α̟οτελέσµατος εργαστηριακού ελέγχου: 

• Οµόζυγος φυσιολογικός:  έχει 2 φυσιολογικά αλληλόµορφα του γονιδίου της 
̟ροθροµβίνης, δεν έχει τη µετάλλαξη G20210A. 

• Ετερόζυγος: φέρει τη µετάλλαξη G20210A µια φορά. Αυτό σχετίζεται µε 
αυξηµένα ε̟ί̟εδα ̟ροθροµβίνης και µε αυξηµένο κίνδυνο εµφάνισης 
θροµβωτικού ε̟εισοδίου (3-11%). 

• Οµόζυγος για τη µετάλλαξη: έχει 2 αλληλόµορφα του µεταλλαγµένου γονιδίου 
της ̟ροθροµβίνης. Αυτό σχετίζεται µε αυξηµένα ε̟ί̟εδα ̟ροθροµβίνης και µε 
αυξηµένο κίνδυνο εµφάνισης θροµβωτικού ε̟εισοδίου. 
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