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Fundamentos/objetivos: El factor V Leiden es una variante del factor V originado por una mutacién
genética puntual; un cambio en uno de los nucledtidos del gen que gobierna la sintesis de la proteina
Factor V. Esta proteina puede activarse correctamente, pero es resistente a la degradacién por la Proteina
C Activada (PCA) durante la cascada de la coagulacion, inactivindose diez veces més lentamente que el
factor V. El resultado de la resistencia es una concentracion elevada de Trombina y un riesgo aumentado
de Tromboembolismos Venosos (TEV). El riesgo aumenta 3-7 veces en heterocigotos del FV Leiden, y
80 veces en homocigotos. Estudiamos la frecuencia de Factor V Leiden del total de peticiones analiticas
recibidas en la Seccion de Biologia Molecular del Hospital Universitario Virgen de la Victoria (Malaga) en
2010y su asociacién con la resistencia a la PCA.

Métodos/pacientes: Analisis para la deteccién de la mutacion G1691A en el gen del FV humano.
Extraccién manual de DNA con 500 pL de sangre venosa anticoagulada mediante el kit High Pure
PCR Template Preparation (Roche®). Posteriormente se realiza la reaccién en cadena de la poli-
merasa a tempo real (PCR-RT) para la amplificacion del DNA y posterior deteccién con sondas
FRET, en el autoanalizador Light Cycler (Roche®). El test determina la presencia o ausencia de la
mutacién y distingue entre homocigotos y heterocigotos. La determinacion de la RPCA la determi-
na la prueba ProC® (SIEMENS); activacion de la proteina C enddgena por incubacion del plasma
con veneno de serpiente.

Resultados: Del total de peticiones para la determinacién del FV Leiden n=162, el 46,29% (n=75) no se
llevé a cabo la determinacién al no proceder, RPCa>2.00 (valores medios de RPCa: 4,65+1,06); del resto
de peticiones, la distribucion de la presencia o ausencia de la mutacion G1691A en el gen del FV, fueron:
a) Negativo: 24,07% (n=39), valores medios de RPCa: 4,20+1,67; b) Positivo heterocigoto: 29,01% (n=
47), valores medios de RPCa: 1,35+0,19; ¢) Positivo homocigoto: 0,61% (n=1), RPCa: 1.33.

Conclusiones: La resistencia a la PCA esta asociada con una mutacién puntual del FV (la ma-
yoria de las veces FV Leiden), debiendo ser la determinacién genética de la mutacion una prueba
adicional posterior a la determinacién de dicha resistencia, como ocurre con el protocolo utilizado
en nuestro laboratorio para la determinacién de dicha mutacion. Tras el estudio hemos observado
también unos valores de RPCA patoldgicos con unos resultados negativos en la mutacién del V
Leiden, lo que orienta a la existencia de otras causas diferentes a las analizadas, como podrian ser
mutaciones del FV que pueden también ocasionar dicha resistencia a la PCA y que no pueden ser
detectadas por las sondas de mutacion del kit utilizado.



