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OZET

Faktér V Leiden mutasyonu en sik rastlamlan herediter trombofili nedenidir. Arteryel tikayia olaylarla iligkisi
tartigmalidir. Kirk dokuz yagindaki kadin hasta unutkanlik ve dikkat eksikligi nedeniyle bagvurdu. Ozgegmisinde epilep-
tik ndbetler, derin ven trombozu, pulmoner emboli ve sol hemiparezi Sykiisii vardi. Kranyal MRG'de birgok sempto-
matik ve asemptomatik beyin infarkti griildii. Aynintih etiolojik incelemelerinde homozigot faktér V Leiden mutasyonu
diginda bir &zellik ortaya konulamadi. Ailenin incelenebilen diger 4 bireyi de bu mutasyonu tagimaktaydi ve 3'ii
homozigottu. Bu mutasyonun altta yatan neden ne olursa olsun inme gelisimini kolaylagtiric1 bir etken rolii oynaya-
bilecegi veya bizim olgumuzda oldugu gibi 6zellikle homozigot bireylerde bagh bagina bir inme nedeni olabilecegi 6ne
stirtilebilir. :

Anahtar Sézciikler: Iskemik inme, homozigot faktér V Leiden mutasyonu.

HOMOZYGOUS FACTOR V LEIDEN MUTATION AND ISCHEMIC STROKE

Factor V Leiden mutation is the most common cause of inherited thrombophilia. Its potential role in arterial thrombosis
is still debated. A 49 years old female patient with history of epilepsia, deep vein thrombosis, pulmonary embolism and
left hemiparesis was admitted because of forgetfulness and attentional difficulties. Cranial MRI examinations showed
multiple symptomatic and asymptomatic brain infarcts. A detailed etiological evaluation revealed only a homozygous
factor V Leiden mutation. Four of the siblings who were analysed were carrying the mutation and 3 of them were
homozygous. This mutation can favour thrombosis irrespective of the underlying stroke etiology or can be an indepen-

dent etiological factor especially in homozygous individuals as in our case.
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GIRIS

Faktor V Leiden mutasyonu venéz tromboem-
bolik olaylarin gimdiye kadar saptanms en yaygin
genetik risk faktoridir (1). Toplumda sikga rast-
lanan bu genetik defektin arteryel tkayici
hastaliklarin gelisimindeki rolii tartigmalidir (2,3).
Bu galigmada homozigot faktér V Leiden mutas-
yonu saptanan iskemik inmeli bir hasta ve ailesinin
klinik ozellikleri sunulacak ve faktor V Leiden
mutasyonunun geng yasta gelisen arteryel trom-
botik olaylarla iligkisi gozden gegirilecektir.

OLGU

Kirk dokuz yagindaki kadin hasta unutkanhk
yakinmasiyla bagvurdu. Sekiz yildan beri
unutkanlik ve dikkatsizlik sikayetleri giderek artan
hasta son iki yildir giinlitk yagsam aktivitelerinde
destege muhtag hale gelmisti. ézgeqmiginde uzun
yllardir hipertansiyon, 25 yildir her iki alt
ekstremite derin ven trombozu, 11 yildan beri
tekrarlayan jeneralize epileptik nébet, 4 yil once
pulmoner emboli ve 2 y1l nce de akut sol hemi-
parezi Oykiisii vardi. Norolojik muayenesinde
belirgin zaman oryantasyon bozuklugu, dikkat

eksikligi ve bellek bozuklugu, sol hemiparezi, iki
yanh Babinski delili, canli refleksler ve asil
klonusu saptandi. Yiiriyiigii spastikti. Kranyal
MRG’de iki yanh medial serebral arter (MSA) ve
sol posterior serebral arter (PSA) sulama alaninda
kortiko-subkortikal ¢ok sayida asemptomatik
infarkt alaru ile 2 y1l 6nce geligen sol hemiparezi-
den sorumlu oldugu diigiiniilen sol korona radia-
tada lakiin boyutlarinda infarkt alam goriildii.
Hastanin klinik tablosu multi infarkt demansla
uygun bulundu. Etiolojik aragtirmalarinda boyun
Doppler ultrasonografi incelemesi normaldi.
Transtorasik ekokardiyografide sol ventrikiil
hipertrofisi vardi. Lupus antikoagiilan1 negatif,
antikardiyolipin antikorlari, protein C, S, antitrom-
bin III diizeyleri normaldi. Otoantikorlar negatifti.
Homozigot faktér V Leiden mutasyonu saptandi.
Ailede hasta diginda 4 birey incelenebildi (sekil 2);
3’ homozigot olmak {izere hepsi bu mutasyonu
tasimaktayd. Iki homozigot kizkardegte derin ven
trombozu ve pulmoner emboli Sykiisii varken,
incelenemeyen ve iskemik inme Oykiisii olan bir
ablada kranyal gorintiileme incelemelerinde mul-
tipl semptomatik ve asemptomatik infarkt alanlar
saptandi.
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TARTISMA

Faktér V Leiden mutasyonu, faktor V geninde
ekson 10'da 1691. pozisyondaki adenin bazinin
yerine guaninin gelmesi (G1691A) ile olusan bir
nokta mutasyonudur. Mutant faktér V proteini,
aktive protein C’ye direngli hale gelir (4).
Mutasyon otozomal dominant gecer. Saghkl
insanlarda yapilan genis gapli bir prevalans
caligmasinda heterozigot tagiyicilik oran1 % 3.63,
homozigot tagiyicilik orani ise %0.07 bulunmugtur
(5). Faktor V Leiden mutasyonunun arteryel trom-
boz ve bunlar iginde iskemik inme ile iligkisi iyi
tanimlanmamugtir. Bu iligki literatiirde gerek yash
gerekse de geng iskemik inmeli hastalarda tek tek
olgu bildirileri geklinde iglense de (6,7) genis hasta
serilerindeki sonuglar geligkilidir (8-15).

Hipertansiyon diginda herhangi bir vaskiiler
risk faktdrii olmayan hastamzin etiolojiye yénelik
incelemelerinde homozigot faktor V Leiden mutas-
yonu disinda bir 6zellik saptanmamugtir.
Hastamizda ve genel olarak aile bireylerinde
gozlemlenen yiiksek semptomatik ve asempto-
matik vendz tromboembolik olay sikhig hasta ve
ailesinde saptanan homozigot faktér V Leiden
mutasyonu nedeniyle anlamhi bulunmustur.
Homozigot mutasyonlarin venéz tromboz riskini
80 kez arttirdigi, buna karsihk heterozigot
tasiyicilarda bu riskin 7 kez artmis oldugu bilin-
mektedir (16). Literatiir gozden gegirildiginde
erigkin hasta popiilasyonunda homozigot faktér V
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Leiden mutasyonu saptanan ve arteryel kaynakl
iskemik inmesi olan az sayida olgu ve aile
caligmasi oldugu goriilmektedir (6,7). Bu hasta-
larin tek ortak ozellifi geng yasta iskemik inme
gecirmeleridir.

Faktdr V Leiden mutasyonun iskemik sereb-
rovaskiiler olaylarda etiolojik rolii iyi bilinmemek-
le birlikte, altta yatan neden ne olursa olsun inme
gelisimini kolaylagtiric1 bir etken rolii oynaya-
bilecegi veya bizim olgumuzda oldugu gibi 6zel-
likle homozigot bireylerde bagh bagina bir inme
nedeni olabilecegi one siiriilebilir.
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