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Zilni tromboembolismus (ZTE) pfedstavuje stale zavazny medicinsky problém s neklesajicim vyskytem novych ptipadi
i pres provadénou profylaxi v rizikovych situacich. Jedna se o multifaktoridlni onemocnéni, na kterém se vyrazné podili
i dédi¢na slozka. Cilem stavajiciho vyzkumu je vyhledavani novych polymorfismd, které se mimo klasickych trombofilii
(deficitu pfirozenych inhibitord koagulace a mutaci FVL a FIl protrombinu) podileji na trombogenezi. V ¢lanku je podan
piehled o vysledcich jiz provedenych celogenomovych asocia¢nich studii ZTE a jejich poutziti pro vypocet tzv. polygenniho
skore rizika, které by po standardizaci metody mohlo byt pouzivano pro individualizovanou prevenci ZTE.
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prevence.

Today's view of hereditary thrombophilia

Venous thromboembolism (VTE) is still a serious medical problem with the non-decreasing incidence of new cases despite
prophylaxis in risky situations. It is a multifactorial disease, in which the hereditary component is also significantly involved.
The aim of the current research is to search for new polymorphisms that are involved in thrombogenesis in addition to classical
thrombophilia (deficiency of natural coagulation inhibitors and FVL and Fll prothrombin mutations). The article provides an
overview of the results of already performed genome-wide association studies of VTE and their use for the calculation of the
so-called polygenic risk score, which could be used for individualized prevention of VTE after standardization of the method.
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Uvod

Pfiblizné 500000 lidi kazdoro¢né v Evropé umird na komplikace
Zilniho tromboembolismu (ZTE), a to navzdory skutecnosti, Ze této
poruse Ize zabranit vhodnou profylaxi. Vyskyt ZTE je stdle pomérné
vysoky, se 148 pfipady zilnf trombdzy a 95 pfipady plicni embolie
na 100000 jedincU, které se vyskytuji kazdy rok (1). Je to 3. nejvice se
vyskytujici onemocnéni cévniho systému a nejcastéjsi pficiny smrti
(2). Incidence novych pfipadl zilniho tromboembolismu (TEN) je asi
0,75-2,69, ale u starsich osob (= 70 let) jiz 2-7 na 1000 obyvatel za 1 rok
(3). Celozivotni riziko ZTE je také pomérmé vysoké (4) a odhaduje se,
Ze v pribéhu Zivota postihne v rlznych formach své manifestace az
9% populace (5). Pfes publikovana doporuceni k profylaxi ZTE a jejich

provadéni se viak zatim incidence ZTE vyznamné nezménila. Souvisf to
pravdépodobné se zvySovanim vyskytu obezity, rakoviny a se starnutim
populace (6). Uvedend data o incidenci ZTE viak jesté urcité zméni
k horsimu soucasna celosvétova epidemie virovou infekci SARS-CoV-2,
s vysokym poctem komplikaci ZTE u hospitalizovanych nemocnych
osob. Jejich vyskyt zde neovlivnila ani pouZivana vakcinace. Zjisténé
90denni absolutni riziko Zilni tromboembolie bylo 9,5 % (95 % Cl,
9,2 %-9,7 %) u pacientd s covidem-19 pred dostupnosti vakciny a 10,9 %
(95 % C1,10,6 % —11,1 %) v dobé dostupnosti vakciny, tedy stejné (7).
ZTE byla u nemocnych s covidem-19 také spojené az s 23% mortalitou
(8). Priibéh ZTE viak nenf stacionarni a jeji dynamiku nemusi ovlivnit
ani podana antikoagulac¢ni terapie. Po akutnf Zilni trombdze dochazf
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