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Patientinformation om protrombingenmutation
och protein S-brist

Att bilda blodproppar tillh6r en av vara folksjukdomar. Det kan finnas manga olika orsaker bakom
uppkomsten av blodpropp. Under senare ar har man funnit olika arftliga rubbningar (anlag) som ékar
risken for att bilda blodproppar hos en drabbad individ. Det ar da vanligt att flera individer i
familjen/slakten bar pa anlaget.

Protein S-brist och protrombingenmutation ar exempel pa arftliga rubbningar som medfor att blodet har
nagot okad formaga att levra sig (koagulera). | Sverige ar cirka 1 — 2 % av befolkningen barare av
protrombingenmutationen. Tillsammans med andra yttre faktorer k&nda for att ge 6kad risk for
blodpropp (p-pillerbehandling, graviditet, langvarig immobilisering, stillasittande vid langre resor, stora
kirurgiska ingrepp) synes protein S-brist och protrombingenmutation bidra till 6kad risk for
blodproppar.

Blodpropparna &r oftast lokaliserade till benen och &r i allménhet ganska beskedliga. Vid storre
blodproppar kan man dock fa kvarstaende besvar aven efter det att behandling genomforts. | sallsynta
fall kan blodproppen i akutskedet lossna och flyta med blodstrommen till lungorna vilket &r en allvarlig
komplikation. Om man har protein S-brist och/eller protrombingenmutation och haft blodpropp kan det
darfor vara motiverat med langvarig behandling med blodfértunnande medicinering. Aven om man inte
haft blodpropp, men har detta anlag, kan det ibland vara motiverat med férebyggande behandling i
samband med risksituationer som beskrivits ovan.

Eftersom protein S-brist och protrombingenmutation &r arftliga kan det vara motiverat att de narmaste
anhoriga later testa sig. | forsta hand géller detta barn, syskon och foraldrar. Vi rekommenderar att de
anhoriga i forekommande fall tar kontakt med sin egen lakare alternativt uppsoker narmaste vardcentral
och beréttar om att protein S-brist och/eller protrombingenmutation foreligger i slékten och att man
garna vill bli testad.

Om du har undersokts utan att ha haft blodpropp sjalv till exempel p g a en sléktutredning,
transplantationsutredning eller upprepade missfall kontakta din lakare for att diskutera vad resultatet
innebar for dig.
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