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Messgrol3e:
Faktor Il (Prothrombin) Mutation

Beschreibung, Pathophysiologie:

Die Faktor-Il-(Prothrombin-) 20210G>A-Mutation liegt im nicht kodierenden Bereich am 3'-Ende des Prothrombin-Gens
und fUhrt zu erhohten Prothrombin-Plasmakonzentrationen. Diese Mutation im Prothrombin-Gen ist die zweit haufigste
Ursache einer hereditar bedingten Thrombophilie.

Indikation:
Abschdtzung des genetisch bedingten Thromboserisikos bei auffélliger Eigen-/Familienanamnese (z. B. spontane
Thrombosen/Embolien in jungem Lebensalter, atypische Thromboselokalisation, kein erkennbarer Ausléser von
Thrombosen/Embolien), rezidivierenden Fehlgeburten unklarer Genese, vor Einnahme oraler Kontrazeptiva oder vor
Hormonersatztherapie bei Frauen

Praanalytik:

Probentransport und Abnahme:

Detaillierte Informationen siehe unter Praanalytik/Entnahmesystem auf der Homepage der Zentralen Einrichtung
Klinische Chemie.

Probenmaterial:
EDTA-Vollblut

Die Zentrale Einrichtung Klinische Chemie erbittet vom Einsender eine Einverstandniserkldrung fir die
molekulargenetische Analytik gemaf3 Gendiagnostikgesetz von 2009/2021. Die Analytik wird nur durchgefihrt, wenn eine
vollstandig ausgefillte Einverstdndniserklarung vorliegt. Falls keine Einverstandniserklarung vorliegt, wird der Einsender
Uber einen Textbaustein informiert, dass keine Analytik erfolgen kann: ,Geméld Gendiagnostikgesetz darf eine
Mutationsanalytik erst nach Vorliegen einer Einverstandniserklarung durchgefihrt werden." (ndhere Informationen siehe
Homepage der ZE Klin. Chemie)." Hinweise des Einsenders, z.B. zur Lagerung der DNA-Proben und zur
Befundibermittlung, werden bericksichtigt.

Einflussfaktoren:

Storfaktoren:

Einheit:

Referenzbereiche/Zielbereiche:

Methode/Messverfahren/Gerat:
Im ersten Analyseschritt wird aus einer genomischen Patienten-DNA-Probe mithilfe der Polymerase-Kettenreaktion (PCR)
ein Abschnitt des Faktor-Il-Gens vervielfaltigt. Die PCR-Produkte werden bei ihrer Entstehung mit einem
Fluoreszenzfarbstoff markiert. Im zweiten Schritt werden die Produkte mit einem Microarray analysiert, auf dem zur
vervielfdltigten DNA komplementare, allelspezifische Sonden in Form kleiner runder Spots immobilisiert sind. Die Bindung
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(Hybridisierung) des fluoreszierenden PCR-Produkts am korrespondierenden Microarray-Spot wird mit einem speziellen
Microarray Scanner (EUROIMMUN) detektiert. Alle Spot-Signale werden mit der EUROArrayScan-Software automatisch
ausgewertet. Der Genotyp wird fur jeden Parameter aus dem Verhaltnis der Signale, die an den allelspezifischen Sonden
entstehen, abgeleitet.
tja
entfallt

Analysenfrequenz:
Je nach Probenaufkommen, ca. 2-wochentlich

Literatur:

Labor- und Diagnose, L. Thomas, 2020

Neueinfihrung ab:
entfallt

Haftungsausschluss
Jegliche Informationen wurden und werden vor ihrer Veréffentlichung mit dufSerster Sorgfalt Gberprift. Es wird jedoch keinerlei Gewdhr fir die Aktualitit, Korrektheit, sachliche Richtigkeit, Vollstdndigkeit oder Qualitdt der bereitgestellten Informationen
ibernommen. Haftungsanspriiche welche sich auf Schiden materieller oder ideeller Art beziehen, die durch die Nutzung oder Nichtnutzung der dargebotenen Informationen bzw. durch die Nutzung fehlerhafter und unvollsténdiger Informationen verursacht

wurden, sind grundsdtzlich ausgeschlossen, sofern nachweislich kein vorsdtzliches oder grob fahrléssiges Verschulden vorliegt. Die Verwendung und Nutzung der Zusammenstellungen liegt daher alleine im Verantwortung: h des Nutzers/der Nutzerin,
welche/r das Université Ulm AGR ber Anspriichen Dritter schad- und klaglos halten wird (Haftungsf 9). Alle Verdffentlichungen sind freibleibend und unverbindlich. Es wird ausdricklich vorbehalten, Teile der Verdffentlichung oder
die gesamte Veréffentlichung ohne gesonderte Ankiindigung zu veréndern, zu ergénzen, zu l6schen oder die Verdffentlichung zeitweise oder endgiltig einzustellen.
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