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Trombofiliya — tromblarin yaranmasina meyillili-
yi ifade edan termindir. Hamilelik zamani tromboz-
larin yaranma riski 10 dafs artir. Trombozlar hami-
laliyin istenilon miiddstinds, zahiliq dovriinds isa
daha yiiksak tezlikls inkisaf eda bilar. Trombofiliya-
trombozlara meylliliyi artiran koaqulyasiya sistemi-
nin sonradan qazanilmig ve ya irsi olan pozgunlugu-
dur. [1]

Irsi trombofiliyalar hamilaliyin tokrarlanan dii-
siiklarina sabab olan hamg¢inin miialica oluna bilan
vaziyyatdir. Son illarde askar olunan irsi trombofili-
yalarin say1 olduqca artmigdir. Tromblarin yaranma-
sina yiiksak meyillilik anadangslmes ve qazanilmig
trombofiliyanin naticesi ola biler. Bu baximdan
hamilsliyi genetik ve ya gizli qazanilmis trombofili-
yanin movcudlugunu gosteron  Oziinemexsus
“sinaq” adlandirmaq olar. Umumiyyaetls, trombofi-
liya tromblarin yaranmasi aleyhina tobii miidafienin
azalmasinin, protrombotik mexanizmloarin aktivles-
masinin ve ya bu amillarin miistarakliyinin natice-
sidir.[2]

[rsi trombofiliya sabablori arasinda an genis yayil-
mis forma Faktor V Leiden 1691 G>A (Arg506GIn)
mutasiyasidir. Faktor V Leiden- genetik pozgunlug-
dur ve aktivlesdirilmis protein C (APC) - qarst
antikoagulyant reaksiyanin pozuldugu veziyyatdir.
Qisaca APC terofindon aktivlesdirilmis faktor V
genindoki ndqte mutasiyasi ilo APC {igiin parca-
lanma sahesi zodoslonir, belaliklo mutant faktor V
Leiden ziilali normaldan 10 gat daha yavas tesirsiz
hala gotirilir ve qan ddvraninda daha ¢ox dolasir,
trombin amsale goalmasini artirir ve protrombotik
vaziyyat yaradir. Hom homoziqotlu (daha ¢ox), ham
ds heteroziqotlu mutasiyalar erken ve gecikmig
morhoalalords askar edils bilon ilk trimestr itkisini
artirir. [3]

Populyasiyada rast galinan diger mutant formasi
Faktor V A4070G (His1299Arg) mutasiyasidir.

Faktor V Leiden mutasiayasi ils spontan abortus-
lar arasinda miisbst slageni gosteran bir ¢ox elmi

aragdirma vardir. Aparilan tadqgiqatlarda Faktor V
Leiden mutasiyast olan qadinlarda canli dogum
nisbatini artirmaq {i¢lin heparinle miialico tovsiya
olunur. Daha shamiyystlisi ise budur ki, Faktor V
Leiden mutasiyasini rutin analizler siyahisina daxil
etmak, tokrarlanan diisiiyli olan ve bu mutasiyamn
dasiyan qadinlara tromboprofilaktika teklif edilir.

frsi trombofiliyanin diger malum sabablori
Protein C va Protein S catismazlig1, Antitrombin III
catismazligl, protrombin ve MTHFR gen mutasi-
yasidir.

Faktor II- 20210 G>A. Protrombin -hepatositlarda

sintez edilan, ¢akisi 72 kDa olan tek zencirli glikopro-

teindir. Protrombin molekulunun tarkibi propeptid,
Gla, kringle 1, kringle 2 va serin proteaza domenlos-
rindan ibaratdir ve protrombin geni 11-ci xromoso-
mun qisa ¢iyninda yerlasir(11p.11.2). Plazmada kon-
sentrasiyasi 100 pg /ml, bioloji yarim omrii toxminan
70 saatdir. K vitaminindan asil1 laxtalanma faktorla-
rindan biridir ve aktivlesmesi {i¢lin postranslasiya
zamani karboksillasmalidir. Protrombinin aktiv a-
trombina ¢evrilmasi fosfolipidlar, kalsium vas Va fak-
toru movcudlugunda Xa terofinden aktivlesdirilir.
Trombin iss fibrinogeni fibrine gevirerak qan laxtasi
amole golmasini aktivlasdirir, hamginin diger toraf-
dan trombomodulin / protein C yolunu aktivlesdire-
rok antikoagulyant tesir gosterir. Trombin hiiceyra-
lorin goxalmasi, xemotaksis, toxuma barpasi, angio-
genez va bir cox alava bioloji proseslards shamiyyetli
rola malikdir. [4,5]

ETMGI-» ambulator-poliklinika sobasine 2 il
arzinda ( 2019-2021) hamilaliyi bir ve ya iki spontan
diisiikls naticelonmis 39 qadin miiraciat etmisdir. 19-
44 yas araliginda olan bu qadinlardan anamnez
toplanmis ve genetik analiz ii¢lin venoz gan
gotiiriilmiisdiir. Analizlor Real time PCR cihazinda
islonmisdir. 7 niimunada (17,9 %) FII protrombin va
FV Leyden genlarinds patoloji mutasiya askar edil-
misdir. Bunlardan sadace 1 niimunada heteroziqot
FV mutasiyasi askar olundu, 1 niimunads hom FV
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heteroziqot, ham da F II heteroziqot mutasiyasi agkar
edildi. 1 niimunadas ham FV heteroziqot, ham da
MTHER C677T heteroziqot mutasiyasi, 1 niimunada
ham FV heteroziqot, ham do MTHFR A1298C
hom FII

heteroziqot mutasiyasi, 1 niimunade

heteroziqot, ham do MTHFR A1298C heteroziqot
mutasiyasi, Intimunada FII heteroziqot vo MTHFR
C677T heteroziqot mutasiyasi, 1 niimunads ise ham
FII heteroziqot hom do MTHFR C677T homoziqot
mutasiyasinin miistorak formasi rast goalindi.

Cadval.
Hamilaliyin erkon haftelorinds diisiikleri olan qadinlarda askar olunmus mutasiyalar

Mutasiya olunmus gen

Niimuns say1

FV heteroziqot mutasiya

1

FV heteroziqot +FII protrombin heteroziqot

FV heteroziqot + MTHFR C677T heteroziqot

FV heteroziqot + MTHFR A1298C heteroziqot

FII heteroziqot +MTHEFR C677T heteroziqot

FII heteroziqot + MTHFR A 1298C heteroziqot

FII heteroziqot +MTHFR C677T homoziqot

Y I G I R

Bu da bir daha onu siibut edir ki, hamilsliyi iki va
ya daha artiq diisitkls sonlandirilmis gadinlarda
trombofiliya panelini arasdirmaq miitlaq gosterislor-
dan biri olmalidir. Trombofiliya genlerinin genetik
analiz edilmasi noticesindo ise diisiikle sonlanma
ehtimali yiiksek olan novbeti hamilsliyi saglam
sokilda sona gqadar davam etdirs bilmak {i¢iin lazimi1
profilaktik miialicenin aparilmasi qarsiya qoyulan
asas maqsadlardan biridir. [6,7]

Hemostaz ve laxtalanma probleminin genetik
oldugunu tadqiq etdikden sonra biitiin anamnezlar
toplanaraq xastalorin demoqrafik xiisusiyyatleri,
tromboz bolgelori, genetik mutasiyanin agirliq
doracasi do nezere alinaraq antikoagulyant ve ya
antiagregant miialico zamani istifade olunan dor-
manlarin dozasin diizgiin segmak ve bu miialiconin
effektivliyi naticesinde :

1. Problemli vo riskli hamilsliyi dogusa qadar

saglam sokilds davam etdirs bilmak,

2. Preeklampsiya zamani ana va doliin tehliike-
sizliyini temin etmak,

3. Ardial iki ve ya daha ¢ox spontan aborta
moaruz qalmis xanimlarda névbati hamilaliyin
antikoagulyant ve ya antiagregant miialica va-
sitosilo sona gadar davam etdirilmasi va ailaya
yeni usaq baxs etmoak,

4. USM ve diger geyri-invaziv metodlarla batn-
daxili inkisaf geriliyi tosdiq edilmis hamilalik-
larda xiisusi miialico metodlari ile hamilaliyin
davam etdirilmasi ve doliin ¢ekisinin gismen
da olsa hamilalik haftesine uygunlasdirilmasi,

5. Hamilalik miiddatinds venoz trombozlar za-
mani, hom hamilslik dovriinds, hamginin do-
gusdan vo Qeysariyyo kasiyi amaliyyatindan
sonra tromboemboliyanin qarsisini profilaktik
olaraq almaq ii¢iin antikoagulyant ve ya
antiagregant mialicoden istifade etmayo
hakim ginekologlara yaxindan kémak etmak,

6. Bu analizler neaticesinde genomunda trom-
bofilik mutasiya askar etdiyimiz pasientlora
antikoagulyant ve ya antiaqreqant miialicanin
yalniz hamilelik zamani deyil, hamg¢inin
hayatlarinin névbati illerinds, xiisusile da 40
yasindan sonra {irayin koronar ve isemik xas-
toliklarinin, miokard infarktinin qarsinin alin-
mast maqsadils profilaktik olaraq davam etdi-
rilmasi tigiin hakim genetik terafindan konsul-
tasiya edilmasi qarsimiza qoyulan asas maq-
sadlardir. [8,9]
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SUMMARY
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Factor V Leiden (FV-Leiden) and prothrombin
gene mutations (FII G20210A) are well-established
independent risk factors for thrombosis. In the recent
years, many studies have suggested that these
mutations are associated with an increased risk of
recurrent pregnancy loss (RPL). We aimed to
investigate the prevalence of these molecular defects
in subjects with a history of early RPL. 39 women
with one or more consecutive unexplained first-
trimester miscarriages were detected. The presence
of FV-Leiden and FII G20210A mutations was
assessed by polymerase chain reaction analysis.
Overall,7 out of the 39 women with early RPL (17,9%)
had either FV-Leiden or FII G20210A mutation, these
results suggest that mutations have an important role
in etiology of first-trimester recurrent abortions.

ODOBIYYAT

PE3IOME

Uccaeaosanme myTarnmii nporpomouHa G2021A
(¢paxTop II) u pakTopa VLeiden y xeHmuH co
CIIOHTaHHBLIMYU abOpTaMMI BO BpeMsl
OepeMeHHOCTHU

K.T. Aruesa
Baxy, Asepbaiidxan

Katouegvie caoea: mpombodurus, 6vrkudviul,
NpeaKAAMNCUS, AHMUKOAZYASIHINHAS ePpantisl

@axrop V Aerigen (FV-Leiden) m myrarnym reHa
nporpombura (FII G20210A) sBAAIOTCA XOPOIIO
YCTaHOB/AEHHBIMI He3aBUCUMBIMU (paKTopaMu pucKa
TpoMOo3a. B mocaeaHme roapl MHOIMe 1ccAeA0BaHIA
ITOKa3aAM, 9TO DTV MYTaIlUI CBA3AHBI C IIOBBIIIIEHHBIM
PUCKOM ITIOBTOPHOTO HEBHIHAIIMBAHIS OepeMeHHOCTH
(RPL). MBI CTpeMMANCH U3YIUTh PaCIIPOCTPaHEHHOCTh
BTUX MOAEKYASPHBIX Ae(PEKTOB Y CyOLEKTOB C paHHUM
RPL B anamHese. BorsiBaeHo 39 KeHIIUH ¢ OAHUM UANU
HECKOABKIMU 10CA€40BaTEAbHBIMIU
HEBBIHAIIMBAHVLIMY HEBBIHAIIIMBAHVSI OepeMeHHOCTU
110 HeOOBSICHUMOI IIpUYMHE B IIEPBOM TPUMECTpe.
Haamume wmytaumii FV-Leiden u FII G20210A
OlleHMBaAu C IIOMOIIBIO aHaAu3a II0AVMEPa3HOI!
LenHo peakunn. B rieaoM, 7 u3 39 >keHIIMH ¢ paHHIM
RPL (17,9%) mmeam myrtammo FV-Leiden mam FII
G20210A. Dtm pesyabTaThl IIpeANOoJaraioT, dYTO
MyTallUMl UIPAlOT Ba’KHYIO pOAb B STUOAOTUU

ITOBTOPHBIX a0OPTOB B IIEPBOM TPUMECTpe.
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