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EDITORE MEKTUP: METILENTETRAHIDROFOLAT
REDUKTAZ POLIMORFIZMLERI KALITSAL
TROMBOFiLi NEDENi DEGILDIiR

Letter To the Editor: Methylenetetrahydrofolate Reductase
Polymorphisms are Not a Cause of Inherited Thrombophilia

Cengiz BEYAN?, Esin BEYAN?
Sayin Editor,

Derginizin 2015 yili 5. cilt 4. sayisinda yayinlanan Ekim ve arkadaglarina ait derin ven trombozu
(DVT) olan yash hastalarda trombofilik mutasyonlarin sikligina dair arastirmayi biyuk bir ilgi ile
okuduk. Celiskili buldugumuz bazi hususlari paylasmak istiyoruz.

Guincel kaynaklara gore, giniimlzde ven6z tromboembolizmli (VTE) olgularin degerlendirilme-
sinde arastirilan kalitsal trombofili nedenleri faktor V Leiden, protrombin gen G20210A mutasyo-
nu, antitrombin, protein C ve protein S eksiklikleridir (1). En sik kalitsal trombofili nedenleri faktor
V Leiden ve protrombin gen G20210A mutasyonu olup, birlikte kalitsal trombofilili olgularin %50-
60'1n1 teskil ederler. Kalitsal dogal antikoagulan eksiklikleri olan antitrombin, protein C ve protein
S eksiklikleri ise diger olgularin 6nemli bir kismini olusturmakta olup, ¢ok az sayidaki olgu ise
nadir bir neden olan disfibrinojenemiler ile iliskilidir (1).

Yazarlar tarafindan faktor V Leiden, protrombin gen G20210A mutasyonu ve metilentetrahidro-
folat rediiktaz (MTHFR) mutasyonlari (C677T, A1298C) DVT’ye yatkinlik yaratan mutasyonlar ola-
rak tanimlanmislardir. Glincel bilgilerimize gore, ven6z tromboembolizm (VTE) yoniinden yapilan
degerlendirmelerde plazma homosistein dizeyleri 6l¢iminin veya MTHFR C677T varyantinin
arastirilmasinin klinik kanitt bulunmamaktadir (1). 2007 yilinda Bezemer ve arkadaslari tarafin-
dan yayinlanan arastirma (“The Multiple Environmental and Genetic Assessment (MEGA) of risk
factors for venous thrombosis”; MEGA study) MTHFR C677T polimorfizminin VTE riski yaratma-
digini géstermistir (2). DVT veya pulmoner embolili 4375 hasta ile 4856 kontrol olgusunun dahil
edildigi arastirmada sonug olarak ven6z tromboembolizm etyolojisinde MTFR C677T polimor-
fizminin kiglk bir etkisinin olabilmesi olasiligi dahi dislanmistir. Diger kapsamli ¢alismalarda da
benzer sonug elde edilmistir (3, 4). Ayrica, MTHFR A1298C polimorfizminin de VTE’li olgularda
roli oldugunu gosteren galisma yoktur. Dahasi, Sazci ve arkadaslari 2005 yilinda tlkemizde sag-
likli insanlardaki MTHFR polimorfizm sikliklarini rapor etmislerdir (5). Bu galismaya gore ulke-
mizdeki MTHFR polimorfizm sikliklari C677T igin %42,9%, T677T igin %9,6, A1298C icin %43,7
ve C1298C igin ise %10,0 olarak tanimlanmis olup, bu oranlar da yazarlarin ¢alismalarinda rapor
ettikleri hastalarda tespit edilen oranlardan belirgin bir farklilik gostermemektedir.

Sonug olarak, VTE’li olgularda kaltsal trombofili nedenlerinin arastirilmasi gerekli gorulir ise
faktor V Leiden, protrombin gen G20210A mutasyonu, antitrombin, protein C ve protein S eksik-
likleri tetkik edilmeli; MTHFR polimorfizmleri vendz tromboza yatkinlk yoniinden yapilan incele-
melerde etyolojik bir neden olarak gorilmemeli ve arastirilmamalidir.
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