VENOZ TROMBOZLARDA
GENETIK RISK

Nehir SELCUK'

Venoz tromboembolizm (VTE), ¢ocuklukta yillik insidans1 100.000°de
1 olan ve yaghilikta yaklagik 100°'de 1’e yiikselen yaygin bir hastaliktir. En
sik goriilen klinik bulgular, bacagin derin ven trombozu (DVT) ve pul-
moner embolidir (PE). Nadiren baska yerlerde (iist ekstremite, karaci-
ger, serebral siniis, retina ve mezenter) trombiis olusumu meydana gelir.
VTE’nin baslica sonuglar1 6liim, rekiirrens, post-trombotik sendrom ve
antikoagiilan tedaviye bagli major kanamadir. VTE, birden gok ¢evresel ve
genetik risk faktoriinii iceren ¢ok nedenli bir hastaliktir. @ Aile ve ikiz ¢a-
ligmalar1 VTE’ nin kalitsalligini yaklasik% 50-60 ?-% olarak tahmin etmis
ve bu da genetigin 6nemli bir rol oynadigini gostermektedir.

Venoz tromboembolizm (VTE), genellikle kalitsal ve edinilmis risk
faktorlerinin miidahalesinin sonucu olan ¢ok faktorli bir hastaliktir.

Genetik risk faktorleri hiperkoagiilabiliteye (kalitsal trombofili) yat-
kinlik yaratir ve 6zellikle 50 yas altinda goriilen VTEde en 6nemli etiyo-
patojenik rolii oynar. )
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dan bile tespit edilmemistir. ®*8!) Birka¢ s6zde yeni nesil dizileme (NGS)
veya Yiiksek Verimli Niikleotid Dizileme platformlarinin gelistirilmesi,
hizli, ucuz ve dogru genomik bilgi tiretme olasiligini sunmaktadir . Bu tiir
birkag ¢alisma yayinlanmistir. ¢**” Onemli bir problem, incelenen mutas-
yonlarin nadir olmasi ve genlerdeki mutasyon zenginlestirmesi tizerinde
calisilsa bile, biiyiik bir ¢alisma boyutunun gerekli olmasidir.

Sonugta VTE karmasik bir hastaliktir .VTE’nin genetik patogenezin-
de sadece pihtilagsma ve antikoagiilasyon degil, ayn1 zamanda trombosit-
ler, eritrositler ve bagisiklik sistemi ve VTE’ye bilinmeyen baglantis1 olan
bir dizi gen de rol oynar. GRS, risk degerlendirmesi i¢in yararli araglar
olacaktir. Umarim, daha biiyitk GWAS ve farkli ¢alismalar VTE’nin kalan
kalitsalligini ¢6zecektir.
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