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Angeborene Thromboseneigungen (1V)

Die Prothrombin-Mutation G20210A

Wir wollen Thnen heute in unserer Informations-
serie Uber Thromboseneigungen eine weitere
Thrombophilie vorstellen, die sogenannte Pro-
thrombin-Mutation G20210A. Der Zahlenzusatz
kennzeichnet die Position der Mutation im Gen,
ist also eine Art ,Hausnummer®.

Diese Mutation wurde erstmals 1996 beschrie-
ben.

Was bewirkt die Mutation?

Es handelt sich um eine Punktmutation (Aus-
tausch nur einer Aminosaure) auf dem Chromo-
som Nr. 11. Das Prothrombin wird im Ablauf der
Blutgerinnung zu Thrombin umgewandelt und
stellt daher einen sehr wichtigen Faktor in der
Endphase der Blutgerinnung auf dem Wege zur
Fibrinbildung, d. h. zur Fertigstellung des Blutge-
rinnsels, dar. Das Prothrombin wird auch Gerin-

nungsfaktor Il (romische Zahl ,,2%) genannt (Abb.1).

Die Mutation liegt im Steuerungsbereich des
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Gewebsdefekt mit
Gerinnunngsaktivierung,
Austritt des Gewebefaktors (TF)

Hamostatische Thrombin-Wirkungen
mit selbsiverstirkender Riickkopplung
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Abb. 1: Kaskadenartiger Ablauf der Gerinnung an der Plattchenober-
flache mit Fibringerinnsel als Endprodukt der Blutgerinnung.
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Gens. Dies bedeutet, dass Menschen mit dieser
Mutation kein veréandertes Prothrombin aufwei-
sen, sondern dass auf Grund eines Steuerungs-
fehlers zuviel von diesem Gerinnungsfaktor ge-
bildet wird.

Misst man also bei Menschen mit dieser Mutati-
on den Spiegel von Prothrombin im Blut, so liegt
dieser regelhaft deutlich héher als bei Menschen
ohne diese Mutation.

Dieses Zuviel eines wichtigen Gerinnungsfaktors
erhoht das Risiko fir Thrombosen und Lungen-
embolien ca. 3 bis 5fach.

Welche Erkrankungen konnen

auftreten?

Wie oben bereits gesagt, ist v.a. das Risiko flr
venose Gefaverschlisse (Thrombose und
Lungenembolie) deutlich erhéht. AuRerdem
wurde mehrfach beschrieben, dass neben den
typischen Thrombosen der Beine bei Tragern der
Prothrombin-Mutation auch gehauft Thrombo-
sen in atypischer Lokalisation auftreten, d. h.
oberhalb des Leistenbandes. Es sind dies z. B.
Thrombosen des Magen-Darm-Traktes (Mesen-
terialvenen), des Gehirns (Sinusvenen)(Abb. 2)
oder der Arme/Schulter (V. subclavia)(Abb. 3).
So konnte z. B. gezeigt werden, dass das Risiko
flir junge Frauen mit Einnahme einer éstrogen-
haltigen Antibaby-Pille und gleichzeitigem Vor-
liegen einer Prothrombin-Mutation deutlich er-
héht ist, an einer Sinusvenenthrombose zu er-
kranken.

Ob auch arterielle GefalRverschliisse, vor allem
Schlaganfélle und Herzinfarkte, in Zusammen-
hang mit der Prothrombin-Mutation gehauft auf-
treten, wird aktuell sehr kontrovers diskutiert.
Das Risiko von Schwangerschaftskomplikationen
wie Fehlgeburten, geringes Geburtsgewicht,
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Schwangerschaftshochdruck (Eklampsie und
Praeklampsie) ist erhoht, ebenso kénnen wah-
rend der Schwangerschaft und vor allem im
Wochenbett vermehrt Thrombosen oder Emboli-
en auftreten.

Wie ist das mit der Vererbung?

Die Prothrombin-Mutation wird geschlechtsun-
abhangig vererbt und betrifft also Manner und
Frauen gleichermal3en.

Die Erblichkeit ist dominant, d. h. Blutsverwandte
1. Grades (Eltern, Geschwister, eigene Kinder)
haben eine 50 %ige Wahrscheinlichkeit, eben-
falls betroffen zu sein. Eine Familienunter-
suchung eines betroffenen Patienten sollte daher
die Regel sein.

Abb. 3: Thrombose der Schultervene (V. subclavia) mit verstrichener
Schliisselbeingrube.

Risikosituationen fuir Thrombosen:

[] Langere Immobilisation
(Bettlagerigkeit), ab dem 3. Tag.

[] Operationen, vor allem Gelenk-
operationen.

[J Langstreckenflige ab etwa 4 Stunden.

[] Ostrogentherapie in Tablettenform
(Antibabypille, Wechseljahre).

[J Erkrankungen mit starkem Flissigkeits
verlust, z. B. starke Durchfalle, M. Crohn
etc..

[] Krebserkrankungen.

[J Schwangerschaft, v.a. im Wochenbett
(bis 6 Wochen nach Entbindung).

[] Schwere Allgemeinerkrankungen,
z. B. Diabetes mellitus, Nierenerkran-
kungen etc..

Da die Vererbung direkt von einer Generation
zur nachsten passiert, kommt hier ein ,,Uber-
springen” einer Generation, z. B. mit Weitergabe
von Grol3eltern an Enkel ohne Betroffenheit der
Eltern nicht vor.

Das Vorliegen der homozygten Form der Mutati-
on (beide Chromosomen betroffen) ist extrem
selten, die allermeisten Patienten sind sogenann-
ten heterozygote Merkmalstrager (ein Chromo-
som verandert).

Was kann ich tun?

Wenn bereits eine Thrombose aufgetreten sein
sollte, muss eine Gerinnungshemmung geman
den Vorgaben des behandelnden Arztes gewis-
senhaft durchgeflihrt werden, ebenso die Kom-
pressionstherapie mit Striimpfen. Bei Patienten,
die bereits mehrere oder sehr schwere Gefal3-
verschlusse erlitten haben, ist oft eine langfristi-
ge Therapie mit einem Vitamin-K-Antagonisten,
z. B. Marcumar®, angezeigt.

[J Der angestrebte INR-Bereich liegt dann bei
2,0 -30.

Falls kein Grund fir eine langfristige Gerin-
nungshemmung besteht, muss in Risikosituatio-
nen flr Thrombosen (siehe Tabelle) auf eine
Thrombose-Prophylaxe, meist mit niedermoleku-
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larem Heparin, geachtet werden.

Von der Einnahme der dstrogenhaltigen Antiba-
bypille (Ovulationshemmer) ist abzuraten, da
sich hierunter das Thromboembolierisiko erheb-
lich erhoht. Alternativ bietet sich die Gabe eines
rein gestagenhaltigen Praparates = Minipille

(z. B. Cerazette®, gelbkdrperhormonhaltige
Praparate) oder die Einlage einer Spirale, soge-
nannten IUP/IUS (z. B. Mirena®) an. Auch
Depotpraparate kénnen verwendet werden
(3-Monats-Spritze [Depo-Clinovir®], Implanon®
etc.) Bei abgeschlossener Familienplanung sollte
auch die Sterilisation (ggf. auch des Partners)
diskutiert werden.

Zum NuvaRing®Vaginalring bzw. zum EVRA®-
transdermales Pflaster liegen keine Daten vor, so
dass diese Praparate aktuell nicht empfohlen
werden kénnen.

Im Falle einer Schwangerschaft sollte zumindest
im Wochenbett eine Thromboseprophylaxe mit
Heparin durchgefiihrt werden. Bei Frauen, die
schon Thrombosen oder Schwangerschafts-
komplikationen hatten, empfiehlt sichin der
Regel die Heparingabe wahrend der kompletten
Schwangerschaft und im Wochenbett.

Wie wird untersucht?

Die Suche nach der Prothrombin-Mutation ist
heutzutage einfach mit einem schnellen Routi-
ne-Labortest méglich, hierzu wird nur eine
kleine Blutprobe (1 ml EDTA-BIut) benétigt.
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Wenn sich die Wochendosis....

Uns erreichten viele Leserbriefe zur Veranderung
der Wochendosis im Laufe der langjahrigen
Einnahme von Gerinnungshemmern. Nachfol-
gend einige Auszlge:



