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INFORME DE RESULTADOS. RECOMENDACIONES Y CONSEJO GENETICO.

MOTIVO DE CONSULTA
Reproduccion.
INFORMACION CLINICA

Datos del Paciente:

Edad: 27 afios Sexo: Mujer IMC: 28,4 La paciente presenta sobrepeso
Numero de embarazos: 0 Numero de abortos: 1

Antecedentes de enfermedad tromboembdlica venosa (ETEV):

« Sin antecedentes

Antecedentes trombdticos arteriales:

« Sin antecedentes

Otros factores de riesgo:

+ Anticonceptivos hormonales. Endometriosis.

RESULTADOS DEL ANALISIS DE LAS VARIANTES GENETICAS:

ALELO MAS ALELO DE

GEN VARIANTE FRECUENTE INTERES* GENOTIPO RESULTADO
ABO rs8176719 delG n.a.x** G/IG
ABO rs7853989 C n.a.** C/IG . )
1 alelo de interés
ABO rs8176749 G n.a.** AIG
ABO rs8176750 © n.a.** Ci/C
F2 rs1799963 . . .
(Protrombina) (G20210A) G A G/IG Sin alelo de interés
rs6025 . . .
=5 (F5 Leiden) G A G/G Sin alelo de interés
rs118203906 . . .
F5 (F5 Cambridge) G C G/IG Sin alelo de interés
rs118203905 . . .
F5 (F5 Hong Kong) A G A/A Sin alelo de interés
F12 rs1801020 (] T T/T 2 alelos de interés
F13 rsb985 G T GIT 1 alelo de interés
Serpina A10 rs2232698 C T C/C Sin alelo de interés
Serpina C1 rs121909548 G T GIG Sin alelo de interés

* Alelo de interés: alelo de la variante analizada para el que existen evidencias cientificas sdlidas de su implicacién en la alteracién
del valor del riesgo de padecer abortos de repeticion y/o tromboembolismo venoso.
** No aplica. El gen ABO se evalua segun el haplotipo definido por las cuatro variantes.
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OBSERVACIONES

+ La muestra ha sido tomada por el solicitante.

+ Alelo WT (wild type): Alelo mas frecuente en la poblacidn europea para un SNP determinado, segin aparece en
la base de datos de referencia dbSNP.

+ Thrombo inCode® esta disefiado para detectar 12 SNPs o mutaciones, indicados en la tabla de resultados,
relacionados con el riesgo de padecer eventos trombéticos.

+ Otras vanantes no indicadas, que pudiesen afectar al riesgo de trombosis, no son objeto de este ensayo.

+ Thrombo inCode® NO esta disefiado para la identificacion del grupo sanguineo.

+ El ensayo para los polimorfismos incluidos en las tablas de resultados tiene una especificidad media del 100% y

una sensibilidad media del 100%.

IMPLICACION DE LA TROMBOFILIA GENETICA EN EL RIESGO DE ABORTOS DE
REPETICION

En este apartado se evalua la contribucion de 8 variantes genéticas y una variable clinica de la

paciente asociadas a abortos de repeticion, mediante el algoritmo clinico-genético especifico validado.

El riesgo alto de abortos de repeticion de la paciente puede estar justificado por la elevada carga

genética trombofilica, igual o mayor a la equivalente al Factor V Leiden en heterocigosis.
Recomendacion:

Segun el riesgo de abortos de repeticion de la paciente y su carga genética trombofilica, seria

recomendable valorar un tratamiento tromboprofilactico en concertacion con la paciente.

IMPLICACION DE LA TROMBOFILIA GENETICA EN EL RIESGO DE
TROMBOEMBOLISMO VENOSO

Las columnas representan el riesgo de tromboembolismo venoso de la paciente segun factores de

riesgo propios y situaciones de riesgo transitorias.

La linea discontinua representa el riesgo de una paciente teérica de mismo perfil clinico sin variantes
genéticas.

La linea continua representa el riesgo de una paciente tedrica con el mismo perfil clinico y portadora
de un alelo de la variante del Factor V Leiden.
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Interpretacion de la grafica:

El riesgo actual de la paciente es de 2,11. Este riesgo es superior al de una paciente de perfil clinico
similar y heterocigota para el Factor V Leiden (1,27).

El riesgo de la paciente sera superior al basal en la siguiente situacion vinculada a su salud
reproductiva:

° al estar embarazada

Este riesgo puede disminuir si la paciente pierde peso hasta conseguir un indice de masa corporal de
18.5 a 25; al optar por un método anticonceptivo no trombogénico.

Recomendacion:

Respecto al riesgo de Tromboembolismo Venoso de la paciente, y en base a los datos clinicos
aportados y a su perfil genético, se recomienda:

- Establecer una profilaxis antitrombotica ante situaciones de riesgo tromboembdlico.
- Realizar un estudio familiar (parientes de primer grado: padres, hijos o hermanos)
- Sustituir los anticonceptivos hormonales protrombaéticos por otro método no trombogénico.

Adicionalmente seria recomendable que la paciente normalice su peso hasta conseguir un indice de
masa corporal de 18.5 a 25.

DESCRIPCION DEL SERVICIO THROMBOINCODE
El servicio Thrombo inCode consta de:
- Elresultado del andlisis genético de la muestra del paciente en el test Thrombo inCode.

- Dos algoritmos diferenciados que ponderan los diferentes factores de riesgo clinicos y genéticos y

su combinacion, validados en poblacién candidata en estudios publicados:
e Uno para la estimacion del riesgo de padecer eventos tromboembdlicos venosos (Soria JM et al).
e Otro para la evaluacion del riesgo de Abortos de repeticion ligado a Trombofilia (Paramo JA et al).

- Unas recomendaciones personalizadas derivadas del andlisis de los resultados genéticos y los

datos clinicos usados en los algoritmos.

- Unas recomendaciones personalizadas especificas al riesgo de trombosis en embarazo y

puerperio basadas en las guias clinicas CHEST.
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