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Thrombophilie-Diagnostik

Thrombophilie bezeichnet angeborene oder erworbenen Stérungen der
Blutgerinnung, die mit einem erhdhten Risiko einhergehen, thrombo-
embolische Ereignisse zu entwickeln.

Es wird zwischen schweren (high-risk) und milden (low-risk) Thrombophilien
unterschieden, die sich bezlglich des Rezidivrisikos unterscheiden. Milde
Thrombophilien haben in der Regel einen geringen Einfluss auf das VTE-
Rezidivrisiko.

Thrombophilie-Haufigkeit und relatives Risiko bei VTE und Rezidiv-

VTE
Thrombophilie
Pravalenz (%) Relatives Risiko
Normalbe- VTE- Rezidiv-
volkerung | Patienten VTE (ohne
Erst-VTE AK)
Schwere
Thrombophilie
| (high-risk)
APS 1-5 2-7 5-33 1,8-4,5
AT-Mangel 0,02-0,2 1 4-50 257
Protein C-Mangel 0,2-0,4 3 15 257
Protein S-Mangel 0,03-0,1 2 5-10 257
FVL-Mutation,
homozygot 0,02 1,5 40-80 ?
PT-G20210A-Mutation,
homozygot 0,02 <1 20-30 ?
Milde Thrombophilie
(low-risk)
FVL-Mutation,
heterozygot 5 20 5-7 1,5
PT-G20210A-Mutation,
heterozygot 2 6 3-4 1,5
Persistierende Faktor-
VIll-Erhéhung - - 5 1,57
Blutgruppe ,non-0* 55-57 75 2 2

Ein Thrombophilie-Screening ist nur sinnvoll, wenn sich aus dem

Ergebnis auch therapeutische Konsequenzen fiir die Patientin/den Patientenalter, die Familien-

Patienten ergeben und ist somit eine Einzelfallentscheidung. 3"3":.'.19:9’ d Pati kltmlsc_ll1|e
Im klinischen Alltag werden meistens Patient:innen, die in jungen Jahren mstande und Fatientenwitie
entscheiden, ob ein

eine VTE haben, solche mit spontanen Ereignissen, Rezidiv-VTE oder
atypischer Thromboselokalisation, sowie Patient:innen mit positiver
Familienanamnese, einem Thrombophilie-Screening zugeflihrt.

Thombophilie-Screening
durchgefiihrt wird.

Seite 1/2

LABOR 28 % (( DAKKS

BERLIN ¢ Raredterungsstells
Laborinfo 98.5, Stand: 01/2024

Labor 28 MVZ GmbH « Mecklenburgische Str. 28 « 14197 Berlin « Tel 030 82093-0 « Fax 030 82093-200 - info@labor28.de « www.labor28.de



@ o7 Laborinfo

Labordiagnostik bei V. a. eine hereditare Thrombophilie: Thrombophilie-Screening:

- Genanalytik Faktor-V-Leiden-Mutation und Prothrombin-G20210A- - Faktor-V-Leiden-Mutation

Mut.atlon . o - Prothrombin-G20210A-
- Antithrombin-Aktivitat Mutation
- Protein S- und Protein-C-Aktivitat - AT-Aktivitat
] ] ] L . - Protein S- und C-Aktivitat

Labordiagnostik bei zusdtzlichem V. a. ein APS (erworbene - Lupusantikoagulans
Thromb0phlll_e): - Anti-Cardiolipin-AK

- Lupusantikoagulans - Anti-Beta-2-GP-I-AK

- Anti-Cardiolipin-Antikérper vom 1gG- und IgM-Typ

- Anti-beta-2-Glykoprotein-I-Antikbrper vom IgG- und IgM-Typ Eventuell zusitzlich:

- FVIII

In Einzelféllen kdnnen weitere Parameter (z. B. Faktor VIIl, Fibrinogen, D- - Fibrinogen
Dimer, Blutgruppe) angefordert werden, um das Rezidivrisiko - D-Dimer
einzuschatzen. - Blutgruppe
Bei Vorliegen von Thrombosen ungewoéhnlicher Lokalisation (z. B. hepati- Thrombosen an ungewdhn-
sche Thrombosen, Portal-, Mesenterial- und Milzvenenthrombosen) kann lichen Lokalisationen:
ferner eine erweiterte Diagnostik mit Untersuchung der JAK2-V617F- JAK2-V617F-Mutation.

Mutation der Tyrosinkinase JAK2 sinnvoll sein. Diese Mutation wird bei
myeloproliferativen Erkrankungen (wie z. B. PV oder ET) detektiert, auch
wenn noch keine klinischen Zeichen darauf hindeuten.

Einflussfaktoren und Zeitpunkt der Diagnostik:

- Mindestens drei Monate nach dem Akutereignis.

- Bei V. a. ein APS zeitnahe Diagnostik, da sich hier therapeutische
Konsequenzen ergeben kdnnen.

- Idealerweise nicht unter Antikoagulanzieneinfluss, wenn kein Absetzen
mdglich, dann kurzfristige Pause (NMH und DOAK zumindest fiir 48-72
h) gegen Ende der Erhaltungstherapie.

- Moglichst vor Beginn einer Schwangerschaft (in der SS z. B. erhohte
Werte fiir Fibrinogen, Faktor VIII und Protein C sowie physiologische
Protein S-Verminderung).

- Mindestens 4 Wochen nach Beendigung einer Cumarintherapie,
sonst falsch niedrige Werte fir Protein C und S (herabgesetzte
Syntheserate) bzw. falsch hohe AT-Ergebnisse.

Um Fehlinterpretationen zu vermeiden, soll die Diagnose eine APS bzw. eines
hereditaren Antithrombin-, Protein C- oder Protein-S-Mangels durch eine Arztin/
einen Arzt mit spezieller hamostaseologischer Expertise bestatigt werden.

Material zur Abklarung der o. g. Thrombophilie-Parameter:

Citrat-Plasma (Faktor VIII, Lupusantikoagulans, Antithrombin,
Protein C, Protein S)

EDTA-Blut (Faktor V- und Faktor II-Mutation*, JAK2-Mutation*)

Serum (Anti-Cardiolipin-AK, Anti-Beta2-Glykoprotein-I-AK)

* Untersuchung nach Gendiagnostikgesetz - GenDG (Aufklarung und
Einwilligungserkldrung der Patientin/des Patienten erforderlich.
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