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Trombóza alebo tromboembolická choroba je stav súvisiaci s vytvorením krvnej zrazeniny v cievnom systéme. Na jej vzniku sa podľa Wir-
chovovej teórie okrem poškodenia cievnej steny a spomalenia toku krvi podieľajú aj zmeny v zložení krvi vrátane vrodených a získaných 
trombogénnych porúch hemostázy. Trombofilný stav je teda charakterizovaný zvýšenou tendenciou k tvorbe intravaskulárnych artériových 
alebo venóznych trombov. Úlohou Národného centra hemostázy a trombózy (NCHT) so sídlom na Klinike hematológie a transfuzioló-
gie Jesseniovej lekárskej fakulty Univerzity Komenského a Univerzitnej nemocnice Martin je podľa koncepcie zdravotnej starostlivosti 
v odbore Hematológia a transfuziológia, uverejnenej vo Vestníku Ministerstva zdravotníctva Slovenskej republiky (osobitné vydanie, 
31. 8. 2006, ročník 54) okrem komplexnej starostlivosti o pacientov s poruchami hemostázy, aj správa Národného registra trombofilných 
stavov Slovenskej republiky (NRTS SR). Uvedený jedinečný register zhromažďuje údaje o jedincoch s trombofilným stavom, poskytované 
odborníkmi z regionálnych hematologických ambulancií so súhlasom pacienta vo forme špeciálneho jednoduchého formulára jedenkrát 
ročne. Keďže údaje je po ich zaznamenaní v elektronickom systéme možné štatisticky spracovať a posúdiť jednotlivé charakteristiky
pacientov, v tomto článku predkladáme prierezovú analýzu vzniknutú v dôsledku každoročného spracovávania informácií o jedincoch 
s trombofilným stavom. Týmto spôsobom by sme chceli poukázať na význam diagnostiky trombofilných stavov pre ďalší manažment
pacientov a stručne charakterizovať riziko, ktoré so sebou prinášajú. 
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National registry of thrombophilic states in Slovak Republic 

Thrombosis or thromboembolic disease is a state associated with the development of blood clot (thrombus) in the vascular system. 
According to the Wirchov´s triad, except the damage to the vessel wall and slowing of the blood flow, changes in the contents of blood 
including inherited and acquired prothrombotic disorders of haemostasis also influence its development. Thrombophilia is the state 
characterized by the increased tendency to form the intravascular arterial or venous thrombus. According to the concept of healthcare 
in the field of Haematology and Transfusiology, published in the Journal of Ministry of Health of the Slovak Republic (special issue, 
31.8.2006, volume 54), besides the complex care of patients with disorders of haemostasis, the role of the National Centre of Haemostasis 
and Thrombosis (NCHT) with the seat at the Department of Haematology and Transfusiology of the Comenius University in Bratislava, 
Jessenius Faculty of Medicine in Martin and Martin University Hospital, in the maintenance of the National Registry of Thrombophilic 
States of the Slovak Republic (NRTS SR) is declared. This unique registry collects data of individuals with thrombophilia, provided by the 
experts from regional haematologic outpatient departments with consent of the patient once a year in the special simple forms. After 
their registration in the electronic system, the data are available for the statistical analysis and assessment of particular characteristics 
of the patients. Therefore, in this article we report the cross-sectional analysis performed during the annual processing of data of the 
individuals with thrombophilic state. We would also like to point out to the significance of the diagnostics of thrombophilia for further 
management of the affected patients and briefly characterize the risk that they convey. 
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Úvod 
Vrodené trombofilné stavy sa vyšetrujú na 

špeciálnych pracoviskách. Na druhej strane to, 
aké riziko pre jednotlivca znamená prítomnosť 
získaného trombofilného stavu, by mal vedieť 
posúdiť každý ošetrujúci lekár pacienta, u kto-
rého došlo k vzniku trombózy. Získané trombo-
filné stavy sprevádzajú totiž celú škálu ochorení 
a klinických stavov, ako je tehotnosť, vyšší vek, 
dlhodobá imobilizácia, úraz, pooperačný stav, 
užívanie perorálnych kontraceptív, hormonálna 

substitučná liečba, antifosfolipidový syndróm 
(APS), hyperhomocysteinémia, nefrotický syn-
dróm, malignita, myeloproliferatívne ochore-
nia, heparínom indukovaná trombocytopénia, 
paroxyzmálna nočná hemoglobinúria alebo 
napríklad Behçetova choroba. Obidve skupiny 
trombofilných stavov (vrodené a získané) sa mô-
žu prejaviť vznikom trombotických komplikácií 
variabilného rozsahu (1, 2). V článku predkladáme 
prierezovú analýzu vytvorenú pri každoročnom 
spracovávaní údajov o pacientoch s trombofil-

ným stavom a rozoberáme klinický význam tes-
tovania týchto porúch hemostázy. Preto v druhej 
časti diskusie k článku stručne charakterizujeme 
jednotlivé trombofilné poruchy hemostázy a ri-
ziko trombotických komplikácií. 

Materiál a metódy 

Súbor pacientov 
Súbor pacientov predstavovalo celkové 

množstvo jedincov, zaevidovaných v NRTS SR  
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na základe vyplnených formulárov a  vlast-
ných údajov z ambulancie NCHT počas re-
prezentatívnych 12 mesiacov. Ich spoločným 
znakom bola prítomnosť niektorej z nasledu- 
júcich abnormalít: mutácia faktora V Leiden 
v homozygotnej alebo heterozygotnej forme, 
fenotyp rezistencie na aktivovaný proteín C 
(APCR), deficit proteínu C (PC), proteínu S (PS) 
a antitrombínu, mutácia protrombínu G20210A 
(FII G20210A), hyperhomocysteinémia pri mu-
tácii metyléntetrahydrofolátreduktázy (MTHFR) 
C677T, MTHFR A1298C alebo bližšie nešpecifiko-
vaná, dysfibrinogenémia, zvýšená aktivita koa- 
gulačného faktora VIII (FVIII), syndróm lepivých 
doštičiek (SPS) typu I, II, III, APS, izolovaná po-
zitivita antikardiolipínových protilátok (ACLA), 
mutácia inhibítora plazminogénového aktivá-
tora (PAI) 4G/5G, zvýšená hladina koagulačných 
faktorov V (FV), VII (FVII), X (FX), zvýšená hladina 
von Willebrandovho faktora (vWF), mutácia FV 
H1299, koagulačného faktora XII (FXII) C467C, 
cytochrómu P450 4V2 (CYP 4V2) alebo GP Ia 
C807T. 

Metódy
Pri evidencii údajov v NRTS SR sú zaznamenávané 

identifikačné údaje pacienta (meno a priezvisko, rodné 
číslo a dátum narodenia, presná adresa vrátane ulice 
a jej čísla, poštového smerovacieho čísla, názvu obce 

alebo mesta), typ poruchy so špecifikáciou mutácie 
a hodnoty deficitu, údaje o vzniku trombózy v rámci 
osobnej a rodinnej anamnézy a priestor na poznám-
ky s uvedením ďalších detailov, napríklad lokalizácie 
trombózy, okolností jej vzniku atď. (obrázok 1). 

Obrázok 1. Formulár určený na zber údajov o pacientoch s trombofilným stavom z regionálnych hematologických ambulancií

1x
2x a 
viac 
krát

Meno lekára:

Telefonický kontakt:

áno

nie áno nie

Presná adresa
(ulica, číslo, PSČ, obec)

Typ poruchy Hodnota deficitu, 
mutácia

Poznámka

NÁRODNÝ REGISTER PACIENTOV S TROMBOFÍLIOU

Pracovisko: Zaslanie údajov za rok:

Presná adresa pracoviska:

Prekonaná 
trombóza

Rodinná 
anamnéza

Por. 
číslo

Meno, priezvisko Rodné číslo

Vysvetlivky: PSČ – poštové smerovacie číslo

Obrázok 2. Grafické rozdelenie pacientov 
podľa pohlavia

28,83 %

počet mužov
počet žien

71,17 %

Obrázok 3. Grafické rozdelenie pacientov 
podľa veku

0 – 19 r.

20 – 39 r.

40 – 59 r.

> 60 r.

12,68 % 9,20 %

32,11 %
46,01 %

Vysvetlivky: r. – počet rokov
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Následne je možné získané informácie 
vyhľadať a spracovať podľa veku, rodného 
čísla, pohlavia, bydliska, resp. miesta dispen-
zarizácie, obdobia evidencie, osobnej anam-
nézy, rodinnej anamnézy, typu poruchy, 
konkrétnej diagnózy, frekvencie prejavov, 
lokalizácie, prípadne okolnosti vzniku trom-
botickej epizódy. Výsledným výstupom je 
záznam informujúci o počte alebo zozname 
pacientov. 

Výsledky 
Celkovo boli štatisticky spracované údaje 

489 pacientov, z toho 141 mužov a 348 žien (ob-
rázok 2). Štyridsaťpäť jedincov patrilo do vekovej 
kategórie 0 – 19 rokov, 225 bolo vo veku 20 – 39 
rokov, 157 pacientov vo veku 40 – 59 rokov a 62 
osôb malo viac ako 60 rokov (obrázok 3). 

U 201 pacientov nebola zaznamenaná žiad-
na trombotická epizóda, teda doteraz sú napriek 
existencii trombofilného stavu asymptomatic-

kí. 177 jedincov prekonalo trombózu jedenkrát 
a u 97 bola trombóza diagnostikovaná opako-
vane (obrázok 4). 

Schematické znázornenie dostupných úda-
jov o lokalizácii vzniku trombózy v hlbokom ži-
lovom systéme (hlboká žilová trombóza – HVT), 
HVT s embolizáciou do a. pulmonalis (HVT + 
PE), v artériovej časti krvného riečiska (artériová 
trombóza – AT), prípadne manifestácia trombo-
filného stavu kombináciou HVT a AT (HVT + AT) 
alebo abortom. V 44 % prípadov išlo o asympto-
matických jedincov. Ostatné údaje neboli bližšie 
špecifikované, a preto nie sú súčasťou tohto 
grafu (obrázok 5). 

Najvyššie percentuálne zastúpenie spome-
dzi všetkých trombofilných stavov patrí mutácii 
FV Leiden (prítomná u 263 jedincov, teda 43,4 %), 
rovnaký a najnižší podiel majú protrombogénne 

Obrázok 4. Grafické rozdelenie pacientov 
podľa osobnej anamnézy a počtu prekonaných 
trombotických epizód

negat.

st.p. 1x trombóze

st.p. 2x a viac trombóze

20,42 %

37,26 %

42,32 %

Vysvetlivky: negat. – negatívna, st. p. – stav po

Obrázok 5. Grafické rozdelenie pacientov podľa lokalizácie trombózy

HVT

HVT+PE

AT

HVT+AT

abort

asymptomatický jedinec

18,48 %

1,26 % 8,82 %

42,02 %
15,97 %

13,45 %

Vysvetlivky: AT – artériová trombóza, HVT – hlboká žilová trombóza, HVT + AT – kombinácia hlbokej žilovej trom-
bózy a artériovej trombózy, HVT + PE – hlboká žilová trombóza s embolizáciou do a. pulmonalis

Obrázok 6. Grafické rozdelenie pacientov podľa prítomnosti príslušného trombofilného stavu

mutácia FXII C467C
(n = 4; 0,65%)

mutácia GP Ia C807T
(n = 3; 0,49%)

zvýšená aktivita FX
(n = 1; 0,17%)

mutácia FV H1299R
(n = 1; 0,17%)

zvýšená hladina vWF
(n = 1; 0,17%)

mutácia FV Leiden
(n = 263; 43,4%)

fenotyp APCR
(n = 1; 0,17%)

deficit PC (n = 1; 0,17%)

deficit AT (n = 8; 1,32%)

deficit PS (n = 28; 4,62%)

mutácia FII G20210A
(n = 50; 8,25%)

mutácia MTHFR
(n = 124; 20,46%)

dysfibrinogenémia
(n = 1; 0,17%)

zvýšený FVIII
(n = 20; 3,3%)

SPS
(n = 49; 8,08%)

APS (n = 4; 0,65%)

pozitivita ACLA
(n = 1; 0,17%)

mutácia CYP 4V2 
(n = 23; 3,79%)

mutácia PAI 4G/5G 
(n = 21; 3,46%)

zvýšená aktivita FV
(n = 1; 0,17%)

zvýšená aktivita FVII
(n = 1; 0,17%)

Vysvetlivky: ACLA – antikardiolipínové protilátky, APCR – rezistencia na aktivovaný proteín C, APS – antifosfoli-
pidový syndróm, CYP 4V2 – cytochróm P450 4V2, FII G20210A – mutácia protrombínu G20210A, FV – koagulač-
ný faktor V, FVII – koagulačný faktor VII, FVIII – koagulačný faktor VIII, FX – koagulačný faktor X, FXII – koagulačný 
faktor XII, GP – glykoproteín, MTHFR – metyléntetrahydrofolátreduktáza, PAI – inhibítor plazminogénového akti-
vátora, PC – proteín C, PS – proteín S, SPS – syndróm lepivých doštičiek, vWF – von Willebrandov faktor

Obrázok 7. Grafické rozdelenie pacientov podľa 
rodinnnej anamnézy

negat.

pozit.

60,98 %

39,02 %

Vysvetlivky: negat. – negatívna, pozit. – pozitívna
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stavy – zvýšená aktivita FV, FVII, FX, vWF, deficit 
PC, fenotyp APCR, mutácia FV H1299R, pozitivita 
ACLA a dysfibrinogenémia (obrázok 6).

 183 pacientov zaevidovaných v NRTS SR má 
negatívnu a 286 jedincov má pozitívnu rodinnú 
anamnézu (obrázok 7). 

Diskusia 
Uvádza sa, že AT býva častejšie diagnos-

tikovaná u mužov v dôsledku vyššej inciden-
cie abúzu fajčenia (2). Naopak, viaceré štúdie 
potvrdili vyšší výskyt venózneho trombo-
embolizmu (VTE) u  žien, a  to najmä počas 
tehotnosti a  šestonedelia. Za hlavný vplyv 
pohlavia na výskyt VTE sa považuje možná 
prítomnosť viacerých rizikových faktorov VTE 
u žien v súvislosti s užívaním perorálnych kon-
traceptív, hormonálnej substitučnej liečby a te-
hotnosti (3). Tieto fakty by mohli vysvetľovať 
príčinu častejšej diagnostiky trombofilného 
stavu u pacientov ženského pohlavia aj v na-
šom registri (obrázok 2). 

S vekom exponenciálne stúpa riziko arté-
riovej aj venóznej trombózy. Mechanizmom je 
nedostatok pohybu súvisiaci so stázou krvi v ži-
lovom systéme, poškodenie cievnej steny artérií, 
a tiež zvýšená aktivácia koagulačných faktorov 
V, VII, VIII, IX, fibrinogénu a vWF (4). V NRTS SR 
bol trombofilný stav diagnostikovaný u 12,68 %  
jedincov vo veku viac ako 60 rokov. Príčinou 
tohto menšinového podielu na celkovom počte 
evidovaných pacientov je práve prihliadanie na 
hladiny vyššie uvedených koagulačných faktorov 
u starších osôb. Navyše, na trombofilný stav 
treba myslieť vtedy, keď vznikne epizóda VTE 
vo veku menej ako 45 rokov a AT u osôb mlad-
ších než 35 rokov (2). Z toho dôvodu v registri 
dominujú osoby vo veku 20 – 39 rokov (46,01 %) 
a v pomerne vysokej miere sa trombofilný stav 
diagnostikuje u jedincov vo veku 40 – 59 rokov 
(32,11 %) (obrázok 3). 

Jedinci s vrodenou trombofíliou disponujú 
zvýšeným rizikom vzniku AT. Toto riziko je však 
nižšie ako riziko rozvoja venóznej trombózy (5). 
Vznik AT je často asociovaný s prítomnosťou 
klasických protrombotických rizikových faktorov, 
ako je fajčenie, artériová hypertenzia, dyslipidé-
mia alebo diabetes mellitus. Preto nie je skríning 
na prítomnosť trombofilného stavu u pacientov 
s AT vždy realizovaný. Vo všeobecnosti je vzťah 
medzi geneticky podmienenými trombofilnými 
stavmi FV Leiden a mutácia FII G20210A, ako aj 
medzi deficitom PC, PS a antitrombínu a AT ma-
nifestovanou ako infarkt myokardu, ischemická 
cievna mozgová príhoda alebo periférne artério- 
vé ochorenie limitovaný (6). Údaje z národného 

registra potvrdzujú, že trombofilný stav sa u evi-
dovaných pacientov častejšie manifestoval ako 
izolovaná HVT alebo VTE, než vo forme AT. 
U 15,98 % pacientov s trombofilným stavom 
bol zaznamenaný jeden alebo viac potratov, 
čo len podčiarkuje úlohu vrodenej trombofílie 
v kombinácii s ďalšími protrombotickými riziko-
vými faktormi v rozvoji tehotenských komplikácií 
(7) (obrázok 5). 

Pacienti v NRTS SR boli diagnostikovaní väč-
šinou na základe pozitívnej rodinnej anamnézy 
(obrázok 7), aj keď až 42,32 % z nich je zatiaľ 
asymptomatických (obrázok 4). Avšak diagnos-
tikovaný trombofilný stav umožňuje ich dispen-
zarizáciu v hematologickej ambulancii a včasný 
začiatok antitrombotickej prevencie v rizikových 
situáciách. 

Mutácia FV Leiden (G1691A) je najčastejšou 
vrodenou koagulačnou poruchou vôbec (8), 
čo sa potvrdilo aj v údajoch z nášho registra. FV 
Leiden je dokonca najčastejšou príčinou venóz-
nej trombózy (20 – 60 % pacientov), dôležitým 
rizikovým faktorom abortov, najmä tých, ktoré 
vzniknú v druhom trimestri tehotnosti (9). 

Nedostatočná antikoagulačná odpoveď 
plazmy na APC (APCR) je najčastejším riziko-
vým faktorom venóznej trombózy (10). Môže 
sa vyskytovať v prítomnosti mutácie FV Leiden 
(85 – 95 %), aj pri jej absencii (9, 11). Medzi príčiny 
tzv. získaného APCR fenotypu patrí užívanie hor-
monálnej antikoncepcie, tehotnosť, malignita 
a s nimi súvisiace zmeny hemostázy, izolovane 
zvýšená aktivita FVIII, zvýšená hladina protrom-
bínu pri mutácii FII G20210A alebo z iných príčin 
a ďalšie mutácie v géne pre FV (FV Cambridge, 
FV Hong Kong, FV Liverpool, FV Glu666Asp, FV 
R2 (H1299R)) (12). APCR sa považuje za nezávislý 
rizikový faktor vzniku venóznej trombózy (9, 
11). Predstavuje tiež rizikový faktor rozvoja ce-
rebrovaskulárnych epizód, vzniku preeklampsie 
a trombotických komplikácií v súvislosti s uží-
vaním perorálnych kontraceptív (13). V našej 
databáze sa nezávisle od prítomnosti mutácie 
FV Leiden, deficitu PC, PS, mutácie FII G20210A 
a zvýšenej aktivity spomínaných koagulačných 
faktorov APCR fenotyp vyskytoval preto len u je-
diného pacienta. 

Ťažký deficit antikoagulačne pôsobiaceho 
PC (aktivita < 1 IU/dl) je zriedkavá autozómovo 
recesívne dedičná porucha, ktorá sa obvykle 
v novorodeneckom období prezentuje rozvo-
jom purpura fulminans a ťažkou formou dise-
minovanej intravaskulárnej koagulácie (DIK), 
často dokonca opakovaná so sprievodným 
VTE. Jedinci s ľahkým deficitom PC sú obvykle 
asymptomatickí, alebo u nich môže byť prí-

tomný vznik rekurentných epizód VTE, spôso-
bených sprievodnými rizikovými faktormi (14, 
15). Diagnostika tohto trombofilného stavu je 
významná aj kvôli riziku vzniku kožných nekróz 
pri súčasnom užívaní kumarínov (2). 

Deficit PS je diagnostikovaný častejšie ako 
deficit PC a jeho prevalencia sa odhaduje na 
menej ako 0,5 % v celkovej európskej populácii 
a u 2 – 12 % pacientov s trombofilným stavom 
(14). Získaný deficit PS sa môže rozvinúť u pacien- 
tov s nefrotickým syndrómom, malignitou, v te-
hotnosti a pri akomkoľvek ďalšom klinickom 
stave spojenom s akútnou fázou reakcie orga-
nizmu (16). 

Homozygotný stav deficitu antitrombínu 
je nezlúčiteľný so životom, pretože vedie k od-
umretiu plodu in utero. Pacienti s deficitom 
antitrombínu majú minimálne 50 %-né celoži-
votné riziko rozvoja VTE. Deficit antitrombínu je 
spojený s 3 – 7-násobne zvýšeným rizikom VTE 
v porovnaní s ostatnými trombofilnými stavmi 
(14, 17, 18). Výskyt AT nie je častejší ako u zdra-
vých ľudí (2). Vrodený deficit antitrombínu, PS 
a PC sa vyskytuje u 10 % pacientov s HVT (9). 
Získaný deficit antitrombínu sa môže rozvinúť 
pri stavoch, ako je napríklad ochorenie pečene, 
šok, DIK, operačný zákrok, tehotnosť, nefrotický 
syndróm, liečba heparínom, užívanie cytostatík 
alebo hormonálnych kontraceptív (2). 

Mutácia génu pre protrombín FII G20210A 
je druhý najčastejší vrodený rizikový faktor pre 
VTE. Postihnutí jedinci majú variabilne zvýšené 
riziko vzniku trombózy (odds ratio 1,9 – 11,5). 
Môžu byť počas celého života asymptomatickí, 
no najmä u homozygotov boli opisované fatálne 
trombotické komplikácie, vzniknuté už počas 
novorodeneckého obdobia (19). Prevalencia 
mutácie FII G20210A u pacientok s VTE počas 
tehotnosti je až 17 % (20). 

Hyperhomocysteinémia je metabolická 
porucha, ktorá môže byť spojená s výskytom 
žilovej a tepnovej trombózy. Rozdeľuje sa na 
vrodenú a získanú (2, 21). Vrodená forma bý-
va podmienená mutáciami MTHFR C677T ale-
bo MTHFR A1298C v géne pre metyléntetra-
hydrofolátreduktázu, enzým regulujúci hladinu 
homocysteínu. Avšak aj v prípadoch súčasnej 
prítomnosti oboch mutácií sa hyperhomocys-
teinémia nemusí rozvinúť. Adekvátna hladina 
kyseliny listovej totiž môže korigovať tento de-
fekt (21). Navyše homozygotná forma mutácie 
sa vyskytuje len v mierne zvýšenej frekvencii 
u trombofilných pacientov a jej prítomnosť len 
nesignifikantne ovplyvňuje rozvoj trombotickej 
epizódy. Izolovaná hyperhomocysteinémia ako 
trombofilný stav sa teda nepovažuje za faktor 
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významne zvyšujúci riziko vzniku trombotickej 
epizódy. Toto riziko sa zdá byť len mierne alebo 
limitované (22). Získané formy sú asociované 
s nedostatkom vitamínov B6, B12 a kyseliny lis-
tovej, môžu sa rozvinúť pri chronickej renálnej 
insuficiencii, akútnej lymfoblastovej leukémii 
a nádorových ochoreniach vo všeobecnosti, 
v tehotnosti, počas šestonedelia a pri užívaní 
niektorých liekov (antikonvulzíva, teofylín, ky-
selina nikotínová, metotrexát). Podľa hladiny 
homocysteínu sa hyperhomocysteinémia roz-
deľuje na ľahkú (15 –30 μmol/l), stredne ťažkú (30 
– 100 μmol/l) a ťažkú (> 100 μmol/l) (2). Uvádza 
sa, že homocysteín stúpa s vekom a jeho hla-
dina je vyššia u mužov vo veku 30 – 60 rokov 
v porovnaní so ženami tejto vekovej kategórie 
(23). Preto je vhodné u pacienta testovaného 
na prítomnosť trombofilného stavu či už pri 
pozitivite mutácie MTHFR, alebo bez nej, zistiť 
aktuálnu hladinu homocysteínu, a tú považovať 
za trombofilný stav v korelácii s vekom, prípadne 
pohlavím pacienta. 

Zvýšená hladina FVIII predstavuje preva-
lentný rizikový faktor VTE a jeho rekurencie. Na 
detekciu hladiny FVIII je potrebné minimalizo-
vať falošne pozitívne výsledky získané počas 
akútnej fázy organizmu a testovať aktivitu FVIII 
prinajmenšom 3 – 6 mesiacov po trombotickej 
epizóde, ideálne po ukončení antitrombotickej 
liečby (24). Hodnotu FVIII ovplyvňuje tiež krv-
ná skupina (jedinci s krvnou skupinou 0 majú 
asi dvakrát nižšie riziko trombózy) a reaktívne 
stavy ako zápal, tehotnosť, či stúpajúci vek (2). 
V celosvetovej populácii je hladina FVIII vyššia 
ako 150 % asociovaná s približne 5-násobne vyš-
ším rizikom vzniku venóznej trombózy. Zvýšená 
hladina FII zvyšuje toto riziko približne 2-krát 
(25). Podobným spôsobom prispieva zvýšená 
hodnota faktora VII, VIII, IX, X a XI k zvýšenému 
riziku VTE (2, 26). 

APS je autoimunitná porucha hemostázy, 
charakterizovaná prítomnosťou artériovej ale-
bo venóznej trombózy, opakovane predčasne 
ukončenými tehotnosťami a prítomnosťou an-
tifosfolipidových protilátok v plazme pacienta 
(2, 27). V rámci laboratórnej diagnostiky sa na 
jeho diagnostiku odporúča testovanie protilátok 
typu lupus anticoagulans, ACLA typu IgG a IgM 
a anti-β2 glykoproteínových protilátok (28). Na 
potvrdenie diagnózy APS je nevyhnutné spl-
nenie aspoň jedného klinického a minimálne 
jedného laboratórneho kritéria (2). 

SPS je protrombotická trombocytopatia 
s rodinným výskytom, charakterizovaná hyper-
agregabilitou trombocytov po indukcii adeno-
zín difosfátom, adrenalínom, alebo obidvomi 

látkami. Syndróm bol identifikovaný u približne 
21 % prípadov všetkých nevysvetlených AT, čím 
patrí medzi popredné príčiny vzniku trombózy 
v artériovej časti krvného riečiska. SPS bol tiež 
diagnostikovaný u 13,2 % doposiaľ nevysvetle-
ných epizód VTE. Relatívne nízky vek v čase prvej 
klinickej manifestácie, vzťah k fertilite a tehot-
nosti, závažnosť symptómov, jednoduchý a efek-
tívny manažment umožňujú jeho zaradenie do 
skríningového algoritmu trombofilných stavov 
a jeho nenáročnú liečbu (29).

Relat ívne čast ý polymor f izmus 
CYP4V2 je asociovaný s  rozvojom HVT (30). 
Dysfibrinogenémia je považovaná za zriedka- 
vú poruchu hemostázy, ktorá je zapríčinená 
štrukturálnymi defektmi v molekule fibrinogénu 
(31). Približne 53 % pacientov je asymptoma-
tických, u 26 % je prítomná krvácavá tenden-
cia a vo zvyšných 21 % prípadov sa u jedincov 
zaznamenal rozvoj artériovej alebo venóznej 
trombózy (32). 

4G alela génu pre inhibítor aktivátora plaz-
minogénu 1 (PAI-1) zvyšuje riziko vzniku žilovej 
trombózy, hlavne u jedincov s inou pridruženou 
trombofíliou. Preto by sa diagnostika tejto mu-
tácie mala zvážiť pri testovaní trombofilného 
stavu u jednotlivých pacientov (33). 

Predpokladá sa, že mutácie v géne pre FXII 
typu 46C/T alebo v jeho blízkosti ovplyvňujú 
aktivitu FXII a pravdepodobnosť rozvoja trom-
bózy (34). Vrodené defekty doštičkových gly-
koproteínov, ako napríklad mutácia GP Ia C807T, 
môžu mať dôležitý vplyv na akútnu trombotickú 
epizódu (35). 

Záver
Včasná diagnostika a následná evidencia 

jedincov s trombofilných stavov sa zdá byť vý-
znamná, lebo umožňuje ich včasnú identifikáciu 
a optimalizáciu manažmentu pacientov s osob-
nou alebo rodinnou anamnézou trombotickej 
komplikácie. Vďaka týmto informáciám a dis-
penzarizácii pacientov s trombofilným stavom 
v hematologických ambulanciách sa opakovaná 
trombotická epizóda vyvinie u menej než u štvr-
tiny všetkých evidovaných jednotlivcov. Ide 
o život ohrozujúce komplikácie, a preto si veľmi 
vážime údaje posielané všetkými hematológmi 
z regionálnych ambulancií. Naša veľká vďaka 
a  úcta patrí aj odborníkom, podieľajúcim 
sa na diagnostike a liečbe trombózy v rámci 
medziodborovej spolupráce.
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