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Choroby uktadu krazenia
Antykoncepcjai HTZ

Innovators in Reproductive Genetics



PANELE GENETYCZNE

ZAKRES GENOW
I MUTACJIW RAMACH
PANELU

CHOROBY UKtLADU ANTYKONCEPCJA
KRAZENIA IHTZ

F5

¢.1601G>A (p.Arg534Gln)
€.3980A>G (p.His1327Arg)
¢.5189A>G (p.Tyr1730Cys)

Identyfikacja trombofilii wrodzonej,
najczestszej genetycznej przyczyny rozwoju
choréb zakrzepowo-zatorowych

F2

cr97G>A
(G20210A)

Zwiekszone ryzyko
wystapienia zakrzepicy

MTHFR

polimorfizm C677T
polimorfizm A1298C

Zwiekszone
ryzyko rozwoju
choréb sercowo-
naczyniowych
(zakrzepicy, choroby
niedokrwiennej
serca, miazdzycy,

udaru)
SERPINE1 Zwigkszone ryzyko
wystepowania
(PAI - 1) choréb zakrzepowo-
polimorfizm 4G/5G zatorowych

BRCA1

€.5266dupC (5382insC)
c.181T>G (C61G)
€.68_69delAG (185delAG)
c.4035delA (4153delA)
€.3700_3704delGTAAA
(3819del5)

Zwiekszone ryzyko
wystepowania raka
piersi u pacjentek
ponizej 25 lat
przyjmujacych
antykoncepcje

BRCA2

c.6174delT

Zwiekszone ryzyko
raka piersi i jajnika

CHOROBY UKEADU KRAZENIA

PANEL PRZEZNACZONY JEST DO DIAGNOSTYKI
TROMBOFILII WRODZONEJ - GENETYCZNE)J
PREDYSPOZYCJI DO ZAKRZEPICY. BADANIE ZALECANE
JEST W RAMACH PROFILAKTYKI, AW SZCZEGOLNOSCI
DLA PACJENTOW OBCIAZONYCH CHOROBAMI
ZATOROWO-ZAKRZEPOWYMI.

DLA KOGO

e 050b, u ktérych samych lub w rodzinie wystapity przypadki -
choroby zatorowo-zakrzepowej, zatorowosci ptucnej, wczesne
zawaty serca (<50 r.z), udar mozgu, zakrzepica zylna o nietypowej
lokalizacji (np. zyta wrotna, Sledziona)

e 0506b z podwyzszonym poziomem homocysteiny, u ktorych
wystapity choroby zwigzane z hiperhomocysteinemia

e 0506b obcigzonych dodatkowymi czynnikami ryzyka wystapienia
zakrzepicy (nadcisnienie, hipercholesterolemia, palenie
papieroséw, nadwaga)

e 050b, ktére w ramach profilaktyki chca sprawdzic¢ swoje
predyspozycje genetyczne do zakrzepicy (zmiany takie wystepuja
u 15% o0séb z krajow Europy Srodkowej)

CO BADAMY

Czynniki genetyczne zwiekszajace u pacjentéw ryzyko wystepowania
zakrzepow, ktére moga skutkowac m.in. zawatami, udarami, zatorami.
Do najczestszych przyczyn genetycznych naleza mutacje w F5i F2,
zwiekszajace ryzyko tych chorob kilkukrotnie.

Wspotwystepowanie obu czynnikdw zwieksza ryzyko zakrzepicy
nawet 20-krotnie. Istotnym czynnikiem, ktory moze wptynac na
rozwoj zakrzepicy jest wystepowanie polimorfizmu w genie MTHFR
oraz SERPINE1.

JAKIE SA KORZYSCI
* wczesne wykrycie nosicielstwa trombofilii i identyfikacja
0s6b z podwyzszonym ryzykiem zakrzepicy

* wykonanie odpowiednich badan dla oséb z grupy ryzyka
(np. USG - doppler konczyn dolnych, jamy brzusznej, poziom
biatka-C, biatka-S, test opornosci na biatko C)

* wprowadzenie odpowiedniej profilaktyki lub zastosowanie
skutecznego leczenia

G) Czas: 14 dni 5 Materiat: §lina/krew

ANTYKONCEPCJAIHTZ

BADANIE WYKONYWANE JEST W CELU SPRAWDZENIA
PODWYZSZONEGO RYZYKA ZACHOROWANIA NA
ZAKRZEPICE | RAKA PIERSI PRZED ROZPOCZECIEM
STOSOWANIA TERAPII ANTYKONCEPCYJNEJ LUB HTZ.

DLA KOGO

e kobiet rozpoczynajacych lub stosujacych antykoncepcje lub
hormonoterapie zastepcza

o wszczegolnoscidla kobiet, u ktorych w rodzinie wystapity
przypadki zachorowania na zakrzepice, raka piersi lub raka jajnika

CO BADAMY

Badania okresla ryzyko wystapienia zakrzepicy o podtozu
genetycznym okreslajac mutacje w genie F2, F5 oraz polimorfizmy
MTHFR i SERPINE1. U nosicielek mutacji stosujacych jednoczen
antykoncepcje, wystepuje 30 krotne wieksze ryzyko zachorowania na
zakrzepice.

Ponadto panel identyfikuje najczestsze mutacje w populacji polskiej
w genie BRACA1, zwiekszajace ryzyko raka piersi i jajnika.

JAKIE SA KORZYSCI

e wybierzesz bezpieczna forme antykoncepcji oraz wykluczysz
ewentualne ryzyko wystapienia chorob uktadu krazenia.

Zgodnie z rekomendacjami PTG nosicielstwo mutacji
w genie BRCA1 oraz zwiekszone ryzyko zakrzepicy jest
przeciwwskazaniem do stosowania antykoncepcji i HTZ.

5 Materiat: §lina/krew

@ Czas: 14 dni
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PANEL BADAN GENETYCZNYCH — ANTYKONCEPCJA | HTZ

CO POWIEDZIEC PACJENTOWI

Jesli rozpoczynasz stosowanie antykoncepcji lub hormonalng terapie zastepcza, warto rozwazy¢ badanie
gentyczne, ktore sprawdza zwieszkone ryzko zakrzepicy lub raka piersi.

Stosowanie srodkdw antykoncepcycjnych w przypadku kobiet, u ktérych potwierdzono zmiany w genach,
moze spowodowad wystgpienie zakrzepdw ale rdwniez zwiekszy¢ ryzyko raka piersi. W razie zwiekszonego
ryzyka, bedziesz mogta Swiadomie wybraé inng forme antykoncepciji.

CECHA BADANIA

e Okresla czynniki genetyczne zwiekszajgce u pacjentéw ryzyko wystepowania zakrzepow, ktére moga
skutkowac¢ m.in. zawatami, udarami, zatorami. ( wystgpienie zakrzepicy moze wzrosngé¢ na we 30
krotnie)

e Panel identyfikuje najczestsze mutacje w populacji polskiej w genie BRACA1, zwiekszajgce ryzyko raka
piersi i jajnika. Wykazano, ze $rodki hormonalne stosowane w mtodszym wieku (u kobiet do 25 r.z.)
przez 5 lat zwiekszajg ryzyko raka piersi o okoto 40%, a raka piersi wystepujgcego do 40 rz. nawet o
okoto 74%.

POTRZEBA PACIJENTKI
e Bezpieczne rozpoczecie stosowania antykoncepcji lub HTZ.

KORZYSCI DLA PACJENTA

e Pacjentka wybierze bezpieczng i optymalng forme antykoncepcji bez ryzyka powiktan stosowania
srodkéw hormonalnych.

Zgodnie z rekomendacjami PTG nosicielstwo mutacji w genie BRCA1 oraz zwiekszone ryzyko zakrzepicy jest
przeciwwskazaniem do stosowania antykoncepcji i HTZ.

Sporzadzit: Agnieszka Nona-Motdawa
Data wydania: 14.07.2021
Ninigjszy dokument jest wrasno$cig spétki INVICTA. Wszelkie prawa autorskie zastrzezone.
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ZAKRES BADANYCH GENOW
Gen Wykrywana mutacja/zmiana Efekt potwierdzonej zmiany
¢.1601G>A (p.Arg534GIn)
F5 Identyfikacja trombofilii wrodzonej,
Nowe (proakceleryna) najczestszej genetycznej przyczyny rozwoju
badanie mut. HR2 - ¢.3980A>G (p.His1327Arg) choréb zakrzepowo-zatorowych
w
panelu mut. Y1702C - c.5189A>G (p.Tyr1730Cys)
F2 (protrombina) C.*97G>A (20210G>A) Zwigkszone ryzyko
wystgpienia zakrzepicy
Nowe 5 mutagji:
badanie €.5266dupC (5382insC) Zwiekszone ryzyko wystepowania raka piersi u
BRCA1 ¢.181T>G (C61G) pacjentek ponizej 25 lat przyjmujacych
w €.68_69delAG (185delAG) .
.4035delA (4153delA) antykoncepcje
panelu €.3700_3704delGTAAA ((3819del5)
Nowe
badanie 1 mutacja: . s
w BRCA2 c.6174delT Zwiekszone ryzyko raka piersi i jajnika
panelu
Zrodta:
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Zawadzka, dr hab. med. Rafat Nizankowski, prof. dr hab. med. Anita Olejek, prof. dr hab. med. Tomasz Pasierski, prof. dr hab.
med. Adam Torbicki, prof. dr hab. med. Anetta Undas, prof. dr hab. med. Arkadiusz Jawien, dr med. Piotr Gajewski, dr med.
Jan Sznajd, dr med. Jan Brozek. Medycyna Praktyczna 2009/04.
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PANEL BADAN GENETYCZNYCH — CHOROBY UKtADU KRAZENIA

CO POWIEDZIEC PACJENTOWI

Badanie to sprawdza czy masz zwiekszone ryzyko wystapienia zakrzepédw. Trombofilia wrodzona to
genetyczna predyspozycja do zakrzepicy skutujgcej m.in. zawatami, udarami, zatorami ptucnymi.
Szczegdlnie warto wykonad badanie jesli ktos z Twojej rodziny miat ktdras z powyzszych chordb ukt.krazania.

Jedli zostanie powtierdzone zwiekszone ryzko genetyczne, mozna wcze$niej wprowadzi¢ odpowiednig
profilaktyke lub zastosowaé skuteczne leki zapobiegjgce skutkom choroby.

CECHA BADANIA

e Okresla czynniki genetyczne zwiekszajgce u pacjentdw ryzyko wystepowania zakrzepow, ktére mogg
skutkowaé m.in. zawatami, udarami, zatorami.

POTRZEBA PACJENTA

e Wykonanie profilaktycznego badania dla oséb dbajgcych o swoje zdrowie lub takich, ktére mogg
dziedziczy¢ czynniki ryzyka do zakrzepicy.
e Szukanie przyczyn wstgpienia incydentéw zatorowo -zakrzepowych.

KORZYSCI DLA PACJENTA

e  Wyniki badan pozwolg na identyfikacje nosicielstwa trombofilii a tym samym oséb z podwyzszonym
ryzykiem zakrzepicy.

e W przypadku wykrycia mutacji pacjent po konsultacji z hematologiem i wykonaniu dodatkowych
badan biochemicznych, bedzie mdgt zastosowac optymalne leczenie, minimalizujgc ryzyko skutkéw
choroby (zawatéw, miazdzycy, udaru, zatoréw ptucnych).

e U oséb z podwyzszonym ryzykiem bedzie mozna wykonaé odpowiednie badania (USG-doppler koncz
dolnych, USG jamy brzusznej, poziom biatka C, biatka-S, test opornosci na biatko C)

Sporzadzit: Agnieszka Nona-Motdawa
Data wydania: 14.07.2021
Ninigjszy dokument jest wrasno$cig spétki INVICTA. Wszelkie prawa autorskie zastrzezone.
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UZASADNIENIE

W naszej populacji choroby uktadu krazenia stanowig gtéwnga przyczyne zachorowalnosci i umieralnosci. Trzecig najczesciej
wystepujaca jest zakrzepica, na ktérg zapada w Polsce co roku 60 000 osdb.

Genetyczna predyspozycja do zakrzepicy wystepuje u 8% Polakow. (u 1 na 12 Polakdw).
Brak szybkiego leczenia powoduje, ze Smiertelnos¢ w przypadku zakrzepicy siega nawet 25%.

Dlatego niezmiernie istotne jest wykrycie predyspozycji genetycznych do tej choroby i zastosowanie odpowiedniej
profilaktyki, ktéra zmniejszy ryzyko jej wystapienia.

ZAKRES BADANYCH GENOW
Gen Wykrywana mutacja/zmiana Efekt potwierdzonej zmiany
¢.1601G>A (p.Arg534GiIn)
F5 Identyfikacja trombofilii wrodzonej,
Nowe (proakceleryna) najczestszej genetycznej przyczyny rozwoju
badanie mut. HR2 - ¢.3980A>G (p.His1327Arg) chordéb zakrzepowo-zatorowych
w
panelu mut. Y1702C - ¢.5189A>G (p.Tyr1730Cys)
F2 (protrombina) C.*97G>A (20210G>A) Zwigkszone ryzyko
wystapienia zakrzepicy
polimorfizm C677T anakszone. ryzyko rOZWOJU.ChOFOb Sercowo
MTHFR polimorfizm A1298C . naczyn'lowyc.h (zakrzeple,. choroby
niedokrwiennej serca, miazdzycy, udaru)
Nowe
badanie i i 5
SERPINE1 polimorfizm 4G/5G (biatko PAI-1) Zwigkszone ryzyko wystepowania chorob
w zakrzepowo—zatorowych
panelu
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