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Mutation i veevsfaktor som arsag til
bledningstendens

Et nyt studie dokumenterer, at mutation i veevsfaktor kan medfgre blgdningstendens.
Dermed kan tidligere uforklaret blgdningstendens hos udvalgte patienter nu forklares.

lllustration: Colourbox

Udredning for bledningstendens indeholder blandt andet de biokemiske analyser INR og APTT. Begge analyser
er baseret pa aktivering in vitro, hvorfor ingen af disse screeningsanalyser tager hgjde for eventuel mangel pa
endogene aktivatorer, herunder vaevsfaktor (koagulationsfaktor III). Et nyt studie viser, at mutation i netop

vaevsfaktor kan ligge til grund for bladningstendens.

Professor, overlaege, dr.med. Jorgen Gram, Klinisk Biokemisk Afdeling, Sydvestjysk Sygehus, og IRS, Syddansk
Universitet, Esbjerg, kommenterer: »Bindingen af koagulationsfaktor VII [FVII] til veevsfaktoren
koagulationsfaktor III anses for at vaere helt afggrende for in vivo-aktivering af koagulationssystemet og dermed
dannelsen af fibrin. Det er velkendt, at medfedt FVII-mangel er forbundet med en oget bladningstendens, men
feenotypen ved en mangel eller funktionel defekt i veevsfaktor er derimod indtil nu uafklaret; hovedsagelig fordi
der i dag ikke findes biokemiske test i rutinelaboratoriet til bestemmelse af aktivitet af humant vaevsfaktor. Dog
ved man fra musemodeller, at total mangel pa vaevsfaktor er uforeneligt med liv. Et humant studie har nu ved
helgenomscreening af 973 personer pavist en mutation i vaevsfaktor - en frameshift-mutation, der medferer
halvering af den samlede ekspression af protein - hos en kvinde med sveer bledningstendens. Alle gaengse
laboratorietest gav normale resultater, men kvinden led af de klassiske symptomer pé bladning, herunder
menoragi, epistaxis og bledning ved tandudtraekning samt en betydelig familizer disposition p4 medrene side.

Studiet 4bner hermed op for en ny forklaring pé en hidtil uafklaret heemoragisk diatese, der kan ramme béde
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meaend og kvinder. Man mener, mutationen er til stede hos 1:25.000 personer, men den kliniske penetransien
sterre population er selvsagt endnu ikke belyst. Gaengse koagulationsmetoder kan ikke pavise mutationen i

vaevsfaktor, hvorfor studiet ogsa synligger behovet for metodeudvikling i koagulationslaboratoriet«.
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