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Cauzele trombofiliei ºi manifestãrile clinice
Cauzele trombofiliei pot fi: primare sau dobândite.

CCaauuzzeellee  pprriimmaarree––ccoonnggeenniittaallee, care determinã o
hipercoagulabilitate severã:

- Factorul V Leiden  - 5% din populaþie
- Deficit de proteina C sau S
- Mutaþii ale protrombinei 20210A
- Deficit de AT III
- Hiperhomocisteinemia (mutaþie a hidrofolat
reductazei sau deficit de vit. B6, B12, ac. folic)

- Anomalii ale plasminogenului sau fibrinolizei

CCaauuzzeellee  ddoobbâânnddiittee ale trombofiliei: afecþiuni ce
predispun la trombozã:

- Boli vasculare: aterosclerozã, diabet, vasculite
- Anomalii ale fluxului sanguin: staza vascularã
hipervâscozitatea (policitemia vera, boala
Waldenstrom, leucemii acute, siclemie).

Alte afecþiuni asociate cu hipercoagulabilitatea:
cancerul, chimioterapia, administrarea contracep-
tivelor orale, terapie cu estrogeni, sindrom nefrotic,
sindrom antifosfolipidic ,CID,  hemoglobinuria paro-
xisticã nocturnã.

În producerea procesului trombotic intervin trei
factori: scãderea fluxului sanguin, leziunea
endoteliului vascular ºi hipercoagulabilitatea.
Leziunea endotelialã  determinatã de aterosclerozã,
hiperhomocisteinemie ºi fumat este elementul pato-
genic principal în tromboza arterialã care determinã
ocluzia arterialã cu ischemie ºi infarct tisular. În trom-
boza venoasã elementul patogenic principal este
reprezentat de staza sangvinã.

Cele mai frecvente manifestãri clinice sunt: trom-
boza venoasã profundã ºi trombembolismul pul-
monar. Tromboza venoasã profundã apare sub forma
unui tromb intravenos de obicei la nivelul membrelor

inferioare ºi se caracterizeazã prin durere, tume-
facþie ºi eritem local.

Datoritã procesului inflamator ºi afectãrii valvelor
venoase, dupã vindecare poate persista un grad
redus de edem local cu senzaþie de greutate în
picioare - sindrom posttrombotic.

Trombul se poate desprinde de peretele vascular
ºi poate migra (embolie) pânã la nivel pulmonar.
Astfel apare trombembolismul pulmonar care poate
avea un debut brusc cu dispnee (dificultate în respi-
raþie),durere toracica, palpitaþii, sau colaps circulator,
ºoc ºi stop cardiac.

Tromboza venoasã poate apãrea ºi la nivelul
creierului, ficatului (vena portã sau venele hepatice),
intestine (v. mezentericã), rinichi (v. renalã)

În cazul pacientelor cu trombofilie pot avea
pierderi recurente de sarcinã sau complicaþii precum
restricþia de creºtere intrauterina, preeclampsia,
abruption placentae.

Testele de laborator în diagnosticul trombofiliei
Diagnosticul trombofiliei are la bazã o serie de

teste de laborator, de importanþã majorã,  dintre care
enumerãm:

- hemoleucograma cu frotiu din sânge periferic
- APTT, timp de reptilazã
- factorul V Leiden, rezistenþa la proteina C activa-

ta, Proteina C, Proteina S
- homocisteinemia

Rolul laboratorului 

în diagnosticul trombofiliei

Trombofilia reprezintã o tulburare hemo-
staticã, ereditarã sau dobânditã care
determinã un risc crescut de trombozã
venoasã sau arteriala. Tromboza împre-
una cu complicaþiile embolice reprezintã
a treia cauzã de deces în þãrile dez-
voltate. În acest context îngrijorãtor, 
laboratoarele Hiperdia din Braºov,
Bucureºti, Cluj ºi Timiºoara vin în întâm-
pinarea pacienþilor dispunând de experti-
za ºi logistica necesare unui diagnostic
exact ºi eficient al trombofiliei. 
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- mutaþia protrombinei
- lupus anticoagulant, anticorpi aticardiolipinici,

anti â2glicoproteina I

Nu trebuie efectuate toate testele concomitent, ci
în funcþie de raþionamentul clinic.

IInnddiiccaaþþiiiillee  ppeennttrruu  ddeetteerrmmiinnaarreeaa  FFaaccttoorruulluuii  VV  LLeeiiddeenn

ººii  mmuuttaaþþiiiillee  pprroottrroommbbiinneeii::

- vârsta sub 50 ani
- tromboze recurente
- tromboza cu localizare atipicã (venele hepatice,
sindrom Budd-Chiari)

- existenþa în familie a acestei afecþiuni
- primul episod  trombotic la gravidã, sau în timpul
terapiei hormonale

IInnddiiccaaþþiiii  ppeennttrruu  hhoommoocciisstteeiinneemmiiee::

- în cazul trombozelor arteriale la pacienþi foarte
tineri, in special când evenimentul trombotic a
fost precipitat de fumat sau contraceptive orale 

IInnddiiccaaþþiiii  ppeennttrruu  PPrrootteeiinnaa  CC,,  PPrrootteeiinnaa  SS,,

AAnnttiittrroommbbiinnaa  IIIIII::

- la pacienþi proveniþi din familii cu accidente
trombotice, 

- la femei cu istoric familial cunoscut, înainte de
terapia hormonalã.

Istoricul familial este evocator pentru orientarea
diagnosticului având în vedere cã majoritatea ano-
maliilor de coagulare au o transmitere autosomal
dominantã (cu excepþia homocisteinemiei ºi a defici-
tului calitativ al plasmiogenului).

Testul de Rezistenþã la Proteina C activatã ne dã
indicaþii despre existenþa Factorului V Leiden pro-
dus ca urmare a unei mutaþii genetice la nivelul
genei factorului V. Pacienþii care prezintã rezistenþã
la Proteina C activatã necesitã un test de confir-
mare ADN.

Considerãm cã descoperirea din timp a trom-
bofiliei este esenþialã - având în vedere gravitatea,
complicaþiile ºi lipsa unui tratament specific, în
condiþiile în care se estimeazã cã anual aceasta
provoacã decesul a unui milion de oameni - iar
experienþa noastrã recomandã din timp vizita la
medicul specialist ºi la laborator pentru
descoperirea riscurilor trombofilice ºi pentru profi-
laxia acestei afecþiuni.


