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Trombofilie se vyšetřují příliš často

Výsledky se špatně interpretují

Testovat jen tehdy, když výsledek změní péči

Trombofilie ≠ automaticky indikace dlouhodobé antikoagulace



Testování po provokované trombóze

Testování během akutní tromboembolické příhody

Testování před nasazením COC u dívek a žen bez RA

Interpretace významu nosičství heterozygotní formy FVL

Komerční genetické panely trombofilie (MTHFR…)

Typické chyby v klinické praxi



Trombofilie zvyšují riziko žilní trombózy

Na trombotickém postižení tepen a mikrocirkulace 
se podílejí významně méně
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Obecně proč a kdy vyšetřovat 

Testování má smysl, pokud výsledek změní:

• Délku antikoagulace

• Výběr antikoagulancia

• Strategii profylaxe v rizikových situacích (vč. gravidity a šestinedělí)

Netestovat v akutní fázi VTE — s výjimkou:

• Stanovení antitrombinu při podezření na rezistenci na heparin

• Antifosfolipidových protilátek při podezření na katastrofický APS

• Proteinu C a S u novorozenců a dětí s purpura fulminans apod.

Indikuje lékař se zkušeností s péčí o pacienty s trombózou nebo jinou významnou manifestací trombofilie.



Klinicky významné trombofilie

Vrozené

• FV Leiden

• Mutace genu protrombinu G20210A

• Deficit proteinu C

• Deficit proteinu S

• Deficit antitrombinu

• Antifosfolipidový syndrom

• Nosičství PNH klonu

• Mutace JAK2 V617F a JAK2 v exonu 12

Vysoce rizikové

• FV Leiden homozygot

• Mutace protrombinu G20210A homozygot

• Smíšený heterozygot FVL a FII

• Deficit proteinu C / S / antitrombinu

• APS (high-risk APS, CAPS)

Nízce rizikové

• FV Leiden heterozygot

• Mutace protrombinu G20210A heterozygot

Získané

Další



Faktory bez významné asociace s VTE…

Polymorfismy a varianty genů bez vztahu k VTE

• MTHFRs C677T a/nebo A1298C

• …

Faktory bez jednoznačného průkazu asociace s VTE

• Aktivita FIX, FX, FXI, PAI-1

• Polymorfismus promotoru 4G/5G PAI-1 a jiné 
SERPINE1 varianty

• Mutace haplotypu M2 v genu ANXA5

• Syndrom lepivých destiček

• Mírná hyperhomocysteinémie

Neindikovat k posouzení trombotického rizika

Změny nejistého významu

• Zvýšená aktivita FVIII

• Nevyšetřovat rutinně – neexistují data pro 
doporučení prevence VTE



• OA neprovokované VTE vzniklé do 50 let, pokud výsledek ovlivní délku antikoagulační terapie 

• OA VTE provokované transientním nechirurgickým nebo slabým vyvolávacím momentem (např. trombóza po 

imobilizaci nebo drobném poranění, přechodné nemoci/infekci, upoutání na lůžko po dobu nejméně 3 dnů 

apod.)  – výsledek může např. pomoci v rozhodnutí o délce sekundární profylaxe

• OA VTE provokované graviditou, v šestinedělí, při užívání COC nebo HRT – výsledek upřesní rozhodnutí o délce 

sekundární profylaxe a další strategie péče (následná gravidita apod.)

• OA trombózy mozkových splavů či splanchnických žil – pokud zvažujeme vysazení antikoagulace a pro upřesnění 

strategie péče (např. průkaz PNH klonu nebo stanovení mutace JAK2 V617F)

• U asymptomatických osob do 50 let, u jejichž příbuzných I.linie je prokázána vysoce riziková trombofilie, 

vyšetříme jen v rodině prokázanou mutaci (profylaxe v rizikových situacích, zajištění v graviditě…)

• U žen před nasazením COC, HRT, plánujících graviditu/gravidních s pozitivní RA VTE a při známé přítomnosti 

vysoce rizikové trombofilie u příbuzných I.linie

• OA rekurentní VTE bez ohledu na přítomnost RF

• U pacientů s warfarinem indukovanou kožní nekrózou

Kdy testujeme hereditární trombofilie 



• Asymptomatické osoby k predikci rizika trombózy

• Pacienty s potřebou nepřetržité antikoagulační léčby

• Pacienty s OA blíže neurčeným typem trombózy (není určeno zda provokovaná či neprovokovaná)

• Pacienty s OA arteriální trombózy včetně iCMP s průkazem PFO, okluze retinálních cév apod.

• Ženy s OA časných ztrát plodu, preeklampsie, HELLP syndromu apod. 

• Asymptomatické ženy s negativní RA nosičství vysoce rizikové trombofilie před plánovanou asistovanou reprodukcí

• Asymptomatické ženy s negativní RA nosičství vysoce rizikové trombofilie před nasazením COC 

• Vzdálené příbuzné pacientů s OA VTE

• Pacienty s OA pooperační VTE

• Pacienty po první trombóze asociované s CVK

Kdy rutinně netestujeme hereditární trombofilie 



Kdy testujeme vrozené trombofilie a kdy ne



Co vyšetřit po CMP, kdy myslet na APS…

Vyšetření JAK2 mutace a PNH klonu

• Trombózy mozkových splavů / splanchnických žil

• Arteriální trombózy do 50 let bez RF

• Změny krevního obrazu nebo nejasná hemolýza

Pacienti s nádory

• U ambulantních pacientů s malignitou na léčbě v 
nízkém či středním riziku VTE a s pozitivní RA VTE

• Zvážit u pacientů s recidivující trombózou na 
nevarikózních povrchových žilách, není-li jasná 
souvislost s malignitou

• Testy na APS u pacientů s trombózu a nejasným 
prodloužením APTT a/nebo trombocytopenií 

• Testy na APS bezodkladně při podezření na CAPS

• Testy na APS při „revmatických“ nebo jiných 
autoimunitních onemocněních 



Selektivní testování

Zajišťuje, že testování ovlivní léčebné
rozhodnutí, čímž se zabrání
zbytečným postupům.

Správné načasování

ne v akutní fázi, mimo warfarin/DOAC, HAK a graviditu.

Klinický kontext

Zdůrazňuje, že výsledky testů by
měly být interpretovány v rámci
celkového zdravotního stavu
pacienta.

TŘI ZLATÁ 
PRAVIDLA 

TROMBOFILNÍHO 
TESTOVÁNÍ

Pouze pokud výsledek změní délku nebo typ antikoagulace / profylaxe.

Zabraňuje zkresleným výsledkům
tím, že se testování provádí mimo
specifické zdravotní stavy a léky.

OA + RA na prvním místě; negativita ≠ jistota, pozitivita ≠ automatická dlouhodobá léčba.

Trombóza je multifaktoriální – trombofilie je jen jeden z mnoha rizikových faktorů; VTE může být prvním projevem malignity.

✓ Benefit  Individualizace péče u vybraných 
pacientů, racionální délka antikoagulace.

✗ Riziko Falešná jistota, stres pacienta, zbytečná
     prolongace antikoagulace a tím riziko krvácení

Take home message
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