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SOUHRN: V předloženém mezioborovém konsenzu čtyř odborných společností zabývajících se problematikou trombofi lních dispozic shrnujeme 
pravidla dia gnostiky a péče o pacienty s vrozenými nebo získanými trombofi liemi, tj. faktory zvyšujícími riziko především žilní tromboembolické 
nemoci. Primárním cílem je standardizace péče o tyto nemocné s respektem k pravidlům medicíny založené na důkazech. Z doporučení vyplývá, 
za jakých okolností, ve kterých klinických situacích, kterým pacientům a kterými testy je užitečné ty které trombofi lie vyšetřovat a jaké ne. 
Přes dlouhou historii a velmi dobrou dostupnost dia gnostiky jednotlivých trombofi lií podobné doporučení doposud nebylo v České republice 
publikováno. 

KLÍČOVÁ SLOVA: vrozené a získané trombofi lie –  žilní tromboembolizmus –  arteriální trombóza –  vyšetření JAK2 mutace a PNH klonu

SUMMARY: In this interdisciplinary consensus of four medical societies dealing with thrombophilic disorders, we summarize the rules of dia-
gnosis and care of patients with congenital or acquired thrombophilias, i.e. factors increasing the risk of venous thromboembolic dis ease. The 
primary goal is to standardize the care of these patients with respect to the rules of evidence-based medicine. The recommendations imply 
under which circumstances, in which clinical situations, for which patients and which tests it is useful to investigate which thrombophilias and 
when not. Despite the long history and very good availability of dia gnostic tests for individual thrombophilias, no similar recommendation has 
been published in the Czech Republic. 

KEY WORDS: congenital and acquired thrombophilias –  venous thromboembolism –  arterial thrombosis –  JAK2 mutation and PNH clone 
testing
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kument, jehož cílem je standardizace 
péče s  respektem k  pravidlům medi-
cíny založené na důkazech. Detailní in-
formace lze dohledat v uvedených pub-
likacích [1– 12]. Srovnání mezinárodních 
doporučení testování trombofi lií v  pří-
loze tab. 1.

dách významně narostly objem i kvalita 
zkušeností s interpretací výsledků, hod-
nocením významu jednotlivých trom-
bofi lií a s péčí o různé skupiny pacientů 
nebo asymptomatických nosičů vý-
znamných trombofilií. V  těchto sou-
vislostech vznikl tento přehledný do-

ÚVOD
Vrozené a získané trombofi lie jsou rizi-
kovým faktorem především žilní trom-
boembolické nemoci. Ně kte ré z  nich 
zvyšují riziko trombotického posti-
žení v tepenné části řečiště nebo v mi-
krocirkulaci. V  posledních třech deká-

Tab. 1. Srovnání mezinárodních doporučení testování trombofi lií. 

Doporu-

čení

Indikace 

testování TF

BCSH

2010 

a 2012

ASH

2013 

a 2021

NICE

2012

ISC

2013

ACF

2016

ESC

2019

ACOG

2018

Kritéria 

studie

Vrozené trombofi lie

VTE v běžné 
lokalizaci

pacienti s poz. 
RA/ I. linie/  
prodělané 

neprovokované 
a recidivujicií 

VTE

pacienti s poz. 
RA/ I. linie/  

prodělané VTE 
či VTE provoko-
vané estrogeny

pacienti s ne-
provokovanou 

VTE a poz. 
RA/ I. linie/  

prodělané VTE

pacienti do 
60 let s nepro-
vokovanou VTE 
či provokova-
nou slabým 

faktorem/ estro-
geny/  a reku-

rentní VTE

pacienti s ne-
provokovanou 

VTE pokud 
chtějí ukončit 

antikoagulační 
léčbu nebo 
mají vysoké 

riziko krvácení

pacienti do 
50 let s nepro-

vokovanou VTE, 
zvláště při poz. 
RA prodělané 

VTE

ženy s provo-
kovanou VTE 
silným či sla-

bým faktorem 
pokud plánují 

graviditu či 
užívání COC 

pacienti do 
50 let s nepro-
vokovanou VTE 
či provokova-
nou slabým 

perzistujícím 
faktorem(kou-
ření, obezita)či 
komorbiditami 

(chronické 
zánětlivé 

onemocnění)

VTE v aty pické 
lokalizaci

netestovat – – pacienti 
do 50 let

– – – netestovat

Nevysvětli-
telná AT

– pacienti do 
50 let zvláště 

s poz. RA 
prodělané VTE 

v I. linii

– – – – – pacienti do 
50 let v případě 

přítomnosti 
defektu srdeč-

ního septa 

Ženy s kom-
plikacemi 
v graviditě

– – – – – – netestovat netestovat

Asymptoma-
tičtí pacienti

– – netestovat ženy do 50 let 
s poz. RA VTE 

v I. linii

ženy do 40 let 
z poz. RA VTE 
a trombofi lií 

v I. linii

– ženy s poz. RA 
silné trombofi -

lie v I. linii

ženy do 40 let 
s poz. RA VTE 
či trombofi lií 

v I. linii

Antifosfolipidový syndrom

VTE v běžné 
lokalizaci

všichni pacienti 
s neprovokova-

nou VTE

– všichni 
pacienti

– – – – pacienti s ne-
provokovanou
VTE či provoko-
vanou VTE sla-
bým faktorem

VTE v atypic-
ké lokalizaci

všichni 
pacienti

– – – – – – všichni 
pacienti

Nevysvětli-
telná AT

pacienti 
do 50 let

– – – – – – všichni 
pacienti

Ženy s kom-
plikacemi 
v graviditě

všichni 
pacienti

– – – – – všichni 
pacienti

všichni 
pacienti

Asymptoma-
tičtí pacienti

– – – – – – – netestovat

červená –  netestovat; zelená –  testovat; modrá –  jen selektivně testovat; šedá –  nevyjádřeno
ACF – Anticoagulation Forum; ACOG – The American College of Obstetricians and Gynecologists; ASH – The American Sociey of Hematology; AT – arteriální 
trombóza; BCSH – The British Society of Hematology; COC – kombinovaná orální antikoancepce; ECS – The European Society of Cardiology; ISC – Interna-
tional COnsensus Statement; NICE– The National Institute for Health and Care Excellence; RA – rodinná anamnéza; VTE – venózní tromboembolizmus
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trom botikem je pacient léčen. U krev-
ních vzorků pacientů léčených DOACs 
může laboratorní pracovník použít tzv. 
DOACs stop tablet.

KDY TESTUJEME 
HEREDITÁRNÍ 
TROMBOFILIE [1,2,9,10] 
(OBR. 1 A 2)
•  OA neprovokované VTE vzniklé do 

50 let, pokud výsledek ovlivní délku an-
tikoagulační terapie.

•  OA VTE provokované tranzientním ne-
chirurgickým nebo slabým vyvolávacím 
momentem (např. trombóza po imo-
bilizaci nebo drobném poranění, pře-
chodné nemoci/ infekci, upoutání na 
lůžko po dobu nejméně 3 dnů apod.) –  
výsledek může např. pomoci v rozhod-
nutí o délce sekundární profylaxe.

•  OA VTE provokované graviditou, v šes-
tinedělí, při užívání COC nebo HRT –  
výsledek upřesní rozhodnutí o  délce 
sekundární profylaxe a  další strategie 
péče (následná gravidita apod.).

•  OA trombózy mozkových splavů či 
splanchnických žil –  pokud zvažujeme 

hodobá antikoagulace, výběr antikoa-
gulancia) nebo profylaxi v  rizikových 
situacích vč. gravidity.

•  Netestovat v  akutní fázi VTE (riziko 
zkreslení výsledků) –  výjimkou je sta-
novení antitrombinu při podezření na 
rezistenci na heparin, antifosfolipido-
vých protilátek při podezření na kata-
strofický antifosfolipidový syndrom, 
proteinu C a  S  u  novorozenců a  dětí 
s purpura fulminans apod.

•  Indikovat vyšetření TF by měl lékař se 
zkušeností s péčí o pacienty s trombó-
zou nebo jinou významnou manifestací 
trombofi lie

•  Poznámka: v prvních týdnech až 3 mě-
sících po trombóze, při léčbě warfa-
rinem, při užívání DOACs, při užívání 
HAK či v  graviditě –  je typické zkres-
lení výsledků proteinu C a S a LA. Ge-
netické testy nejsou ovlivněny. Ideální 
čas na provedení koagulačních testů je 
3 měsíce po prodělané VTE, resp. s od-
stupem po ukončení antikoagulační 
léčby. Pokud je nutné testovat během 
antikoagulační léčby, je nezbytné uvést 
na žádance k  vyšetření, kterým an ti-

KLINICKY VÝZNAMNÉ 
TROMBOFILIE
•  Vrozené –  FV Leiden a FII protrombin, 

deficit proteinu C, proteinu S  nebo 
antitrombinu.

•  Získané –  APS (LA, aCL a  antiB2-GPI 
protilátky):
•  vysoce rizikové trombofi lie: FV Lei-

den homozygot, FII protrombin ho-
mozygot, kombinovaný heterozy-
got FV Leiden a  heterozygot FII 
protrombin, defi cit proteinu C, pro-
teinu S nebo antitrombinu, APS;

•  nízce rizikové trombofi lie: FV Lei-
den heterozygot, FII protrombin 
heterozygot.

•  Vyšetření indikovaná ve specifi ckých si-
tuacích, např. na základě doporučení 
hematologa.
•  Průkaz PNH klonu, mutace 

JAK2 V617F a JAK2 v exonu 12.

FAKTORY, KTERÉ NEJSOU 
KLINICKY VÝZNAMNĚ 
ASOCIOVÁNY S VTE [2,10,12]
Interdisciplinární expertní tým nedopo-
ručuje pro posuzování rizika trombózy 
vyšetřovat polymorfizmy a  varianty 
genů bez vztahu k VTE (např. MTHFRs 
677CT, 1298AC) nebo faktory bez 
jednoznačného průkazu asociace s VTE 
(např. aktivita FIX, FX, FXI, PAI-1, po-
lymorfizmus promotoru 4G/ 5G PAI-1, 
SERPINE1  varianty, mutace haplotypu 
M2 v genu ANXA5, SPS apod.). 

Poznámka: Rovněž aktivitu FVIII se 
nedoporučuje rutinně vyšetřovat, přes-
tože vysoká aktivita FVIII je spojena s ri-
zikem VTE i její recidivy. Aktivita však vý-
razně kolísá v čase a je ovlivněna různou 
měrou vrozenými i získanými faktory a je-
jich interakcí. Navíc neexistují doporučení 
ohledně primární či sekundární trombo-
profylaxe u  jedinců s  vysokou aktivitou 
FVIII, podpořená důkazy. V  úvahu při-
chází opakované stanovení FVIII a  inter-
pretace výsledku v klinickém kontextu. 

OBECNĚ PROČ A KDY 
VYŠETŘOVAT [2,10] 
•  Pokud výsledek ovlivní strategii an ti-

trom botické léčby (omezená či dlou-

Obr. 1. Kdy testujeme a kdy netestujeme hereditární trombofi lie.

COC – kombinovaná orální antikoancepce; HRT – hormonální substituční léčba; 
OA – osobní anamnéza; RF – rizikový faktor; VTE – venózní tromboembolizmus

Prodělaná VTE v OA do 50 let

Neprovokovaná/idiopatická

pokud výsledek ovlivní délku antikoagulace

Provokovaná slabým RF 

Provokovaná graviditou, v šestinedělí, 

COC, HRT

Provokovaná v souvislosti 

s operací
NEANO

Trombóza mozkových splavů 

či splanchnických žil

pokud zvažujeme vysazení antikoagulace
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filie před plánovanou asistovanou 
reprodukcí.

•  Asymptomatické ženy s  negativní RA 
nosičství vysoce rizikové trombofilie 
před nasazením COC.

•  Vzdálené příbuzné pacientů s OA VTE.
• Pacienty s OA pooperační VTE.
•  Pacienty po první trombóze asocio-

vané s CVK.

VYŠETŘENÍ JAK 2, 
PNH [2,4,9,10] 
•  Vždy zvažujeme u pacientů s OA trom-

bózy mozkových splavů a  splanch-
nických žil (nemá-li pacient jaterní 
cirhózu nebo aktivní nádorové one-
mocnění…), dále u pacientů s arteriální 
trombózou vč. iCMP vzniklé do 50  let 
bez rizikových kardiovaskulárních fak-
torů a/ nebo s abnormalitami v krevním 
obraze.

VYŠETŘENÍ 
ANTIFOSFOLIPIDOVÝCH 
PROTILÁTEK [2,4,9,10] 
•  Vždy u  pacientů s  OA neprovoko-

vané/ idiopatické VTE nebo VTE s provo-
kujícím minimálním RF nebo VTE v neob-
vyklé lokalizaci nebo arteriální trombózy 
(vzniklé do 50 let a při absenci klasických 
kardiovaskulárních RF) a/ nebo u žen s OA 
komplikací v graviditě (obr. 3).

•  U pacientů s  trombotickou příhodou 
a  se spontánně prodlouženým APTT 

KDY RUTINNĚ 
NETESTUJEME HEREDITÁRNÍ 
TROMBOFILIE [1,2,6,9,10] 
(OBR. 1 A 2)
•  Asymptomatické osoby k  predikci ri-

zika trombózy.
•  Pacienty s  potřebou nepřetržité anti-

koagulační léčby.
•  Pacienty s OA blíže neurčeným typem 

trombózy (není určeno zda provoko-
vaná či neprovokovaná).

•  Pacienty s  OA arteriální trombózy vč. 
iCMP s průkazem PFO, okluze retinál-
ních cév apod.

•  Ženy s  OA časných ztrát plodu, pre-
eklampsie, HELLP syndromu apod. 

•  Asymptomatické ženy s  negativní 
RA nosičství vysoce rizikové trombo-

vysazení antikoagulace a pro upřesnění 
strategie péče (např. průkaz PNH klonu 
nebo stanovení mutace JAK2 V617F).

•  U asymptomatických osob do 50  let, 
u  jejichž příbuzných I. linie je proká-
zána vysoce riziková trombofi lie, vyšet-
říme jen v  rodině prokázanou mutaci 
(profylaxe v rizikových situacích, zajiš-
tění v graviditě…).

•  U žen před nasazením COC, HRT, plá-
nujících graviditu/ gravidních s  pozi-
tivní RA VTE a  při známé přítomnosti 
vysoce rizikové trombofi lie u  příbuz-
ných I. linie.

•  OA rekurentní VTE bez ohledu na pří-
tomnost RF.

•  U pacientů s warfarinem indukovanou 
kožní nekrózou.

Obr. 2. Kdy testujeme a kdy netestujeme hereditární trombofi lie.

COC – kombinovaná orální antikoancepce; HRT – hormonální substituční léčba; RA – rodinná anamnéza; RF – rizikový faktor; TF – trombo-
fi lie; VTE – venózní tromboembolizmus

Pozitivní RA Ženy před nasazením COC, HRT, 

plánující graviditu/gravidní 

TF

asymptomat.příbuzné I.linie do 50 let, 
selektivně při průkazu vysoce rizikové 

trombofi lie v rodině

Asymptomatické bez RF 

ANO

NE

VTE + TF

selektivně při průkazu vysoce rizikové 
trombofi lie v rodině

RA VTE + TF

selektivně při průkazu vysoce 
rizikové trombofi lie v rodině

Obr. 3. Co vyšetřit po CMP a kdy myslet na APS.

APS – antifosfolipidový syndrom; CMP – cévní mozková příhoda; FBG – fi brinogen; 
KO – krevní obraz; PNH – paroxysmální noční hemoglobinurie; RF – rizikový faktor; 
VTE – venózní tromboembolizmus

CMP – vzniklé do 50 let

bez rizikových KV faktorů

Vyšetřit:
• APS
• homocystein
• FBG
•  zvážit JAK2,PNH 

(při abnormálním KO)

Kdy vyloučit APS

•  neprovokovaná/idiopatická VTE
•  VTE s provokujícím minimálním RF
•  VTE v neobvyklé lokalizaci
•  arteriální trombóza
•  komplikace v graviditě
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cestou ambulantních hematologů pro 
dospělé, kteří se touto problematikou 
zabývají.

•  Neexistují jasná doporučení stran testo-
vání trombofi lie u dětí, nicméně i v pe-
diatrické populaci je cílem testovat vro-
zenou trombofi lii racionálně a ne rutinně. 
Detailní konsenzus doporučení týkající 
se pediatrické populace v ČR bude pub-
likován separátně Pracovní skupinou pro 
dětskou hematologii ČPS a ČHS. 

ZKRATKY
aCL –  antikardiolipinové protilátky
antiB2-GPI –  anti-beta-2 glykoprotein I
APS –  antifosfolipidový syndrom
AT –  arteriální trombóza
CAPS –  katastrofi cký antifosfolipidový syndrom
COC –  kombinovaná orální antikoncepce
CVK –  centrální venózní katetr
DOACs –  direct oral anticoagulants
FBG –  fi brinogen
HRT –  hormonální substituční léčba
iCMP –  ischemická cévní mozková příhoda
KO –  krevní obraz
LA –  lupus antikoagulant
OA –  osobní anamnéza
PC –  protein C
PNH –  paroxysmální noční hemoglobinurie
PS –  protein S
RA –  rodinná anamnéza
RF –  rizikový faktor
SPS –  syndrom lepivých destiček
TF –  trombofi lie
VTE –  venózní tromboembolizmus
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•  U pacientů s prokázaným revmatickým 
či jiným autoimunitním onemocněním.

•  Není indikováno vyšetření rodiny, jde 
o získané onemocnění.

SPECIFICKÉ MEZIOBOROVÉ 
SITUACE [2,4,9,10] 
•  U pacientů s OA iCMP vzniklé do 50 let 

bez rizikových kardiovaskulárních fak-
torů doporučujeme vyšetření testů na 
APS, homocystein, fi brinogen a při po-
dezřelých změnách v krevním obraze je 
na zvážení vyšetření JAK 2 a PNH klonu 
(obr. 3).

•  U ambulantních pacientů s malignitou 
na léčbě v nízkém či středním riziku VTE 
a s pozitivní RA VTE je doporučováno 
vyšetření vrozených trombofi lií.

•  Vyšetření vrozených a získaných trom-
bofi lií zvážit také u pacientů s recidivu-
jící trombózou na nevarikózních povr-
chových žilách, není-li jasná souvislost 
s malignitou.

•  U pacientů se současným výskytem ar-
teriálních a žilních trombóz doporuču-
jeme vyšetřit antifosfolipidové proti-
látky, fi brinogen, zvážit vyšetření JAK 2 
a PNH (při podezřelých změnách krev-
ního obrazu), FV Leiden a FII protrom-
bin, protein C, protein S a antitrombin.

PEDIATRICKÁ 
POPULACE [2,4] 
•  Novorozenci a malé děti s purpura ful-

minans by měly být testováni neod-
kladně na defi cit PC a PS.

•  Dále je vhodné vyšetřovat i zatím asym-
ptomatické děti, kde u  příbuzných 
1. stupně byla dia gnostikována vysoce 
riziková trombofi lie. Věk vyšetření dí-
těte je individuální, podle hloubky de-
fi citu a manifestace v rodině, rozhodně 
ale vždy prepubertálně. Je tedy nutné 
rodiče o  této skutečnosti informovat 
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