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Abstract

The detection of pulmonary embolism (PE) with low or intermediate risk of an adverse outcome among young people is

a serious clinical challenge. Determination of PE or venous thrombosis requires to determine their causes. Case report con-
cerns a young patient with pulmonary embolism and inherited thrombophilia.
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WSTEP

Trombofilia to nabyta lub wrodzona nadkrzepliwos¢. Choro-
ba jest diagnostycznie trudnym wyzwaniem, szczegdlnie gdy
jej objawy kliniczne sa stabo nasilone lub gdy przebiegaja pod
maskg innych schorzef.

OPIS PRZYPADKU

Doniesienie dotyczy pacjenta w wieku 30 lat, ktéry w 2006 r.
w ramach ostrego dyzuru trafit do internistycznej izby przy-
je¢ (IPIN) z powodu trwajacych od 14 dni niespecyficznych
dolegliwosci bélowych w klatce piersiowej i okresowej dusz-
nosci. Miesiac przed wizyta pacjent przebyt ostra infekcje
goérnych droég oddechowych, ktérej towarzyszyt wzrost tem-
peratury ciata do 38,5°C oraz dreszcze. W zwiazku z infekcja
lekarz rodzinny zalecit pacjentowi stosowanie antybiotyku
z grupy aminopenicylin (@amoksycylina).

Pie¢ dni przed wizyta w izbie przyje¢ u pacjenta wyko-
nano EKG i udzielono doraznej pomocy ambulatoryjnej ze
wzgledu na nasilajace sie ogdlne ostabienie. W zapisie EKG
nie stwierdzono wéwczas nieprawidfowosci. Pacjent w ciagu
kilku ostatnich lat regularnie ¢wiczyt na sitowni (kilkanascie
razy w miesiacu), ale w okresie kilku tygodni poprzedzaja-
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cych wizyte w IPIN odczuwat znaczne uposledzenie tole-
rancji wysitku. W izbie przyje¢ wykonano badanie EKG,
w ktoérym stwierdzono ujemne zatamki T w odprowadze-
niach V1-V3, przy czynnosci serca ok. 90/min. Nie wykaza-
no istotnych odchyle od normy w obrazie morfologii krwi
obwodowej, stezenia elektrolitbw, aminotransferaz i gazome-
trii kapilarnej. Ze wzgledu na podwyzszone stezenie frakgji
sercowej kinazy kreatynowej (CK-MB) zlecono ponowna kon-
trole tego parametru po 4 godzinach i badanie stezenia
D-dimeréw. Utrzymujace sie nieznaczne podwyzszone ste-
zenia CK-MB, troponiny | (TNI), D-dimeru, a takze obraz EKG
spowodowaty, ze podjeto decyzje o hospitalizacji pacjenta
w celu dalszej obserwacji. Wdrozono leczenie przeciwzakrze-
powe i przeciwptytkowe.

W trakcie badania podmiotowego i przedmiotowego na
oddziale kardiologii probowano ustali¢ ewentualng przyczy-
ne podwyzszonych stezen produktow degradacji fibryny, TNI
i CK-MB. Mimo Ze pierwotnie nie wykazano czynnikéw ry-
zyka choroby zatorowo-zakrzepowej, zaréwno dziedzicz-
nych, jak i nabytych, wykonano wielorzedowa tomografie
komputerowa z programem naczyniowym, w ktorej stwier-
dzono masywne ubytki cienia siegajace od dystalnych odcin-
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Rycina 1. Skrzepliny umiejscowione w dystalnych odcinkach
prawej i lewej tetnicy ptucnej (strzatki)

kow tetnic ptucnych gtéwnych, poprzez tetnice posrednie,
az do tetnic segmentalnych i gérnoptatowych po stronie pra-
wej oraz dolnoptatowych obustronnie (ryc. 1). W badaniu
echokardiograficznym zanotowano powiekszenie prawej
komory (w projekcji przymostkowej 3,5 cm, w projekgji ko-
niuszkowej 4-jamowej 4,5 cm) oraz skrécenie czasu ACT do
60 ms. Nie zaobserwowano cech niedomykalnosci zastawki
trojdzielnej. Symptomatologia i odchylenia w przeprowadzo-
nych badaniach laboratoryjnych pozwolity na rozpoznanie
zatorowosci ptucnej (PE). Rozpoczeto poszukiwania mozli-
wych czynnikéw ryzyka zakrzepicy. Na podstawie badan bio-
chemicznych i obrazowych nie stwierdzono znamion proce-
su nowotworowego, niewydolnosci serca ani przewlekfej nie-
wydolnosci nerek. Ultrasonograficzny test uciskowy zyt koi-
czyn dolnych nie potwierdzit obecnosci skrzeplin.

Ze wzgledu na 14-dniowy okres trwania dolegliwosci
odstapiono od dozylnego podawania heparyny niefrakcjo-
nowanej, zwiekszajac dawke enoksaparyny do 2 X 1,0 ml
(masa ciata pacjenta ok. 90 kg).

W 2. dobie hospitalizacji pacjent poinformowat, ze epi-
zody zatorowosci wielonarzadowej stwierdzano u jego mat-
ki, co wedtug mezczyzny byto najprawdopodobniej zwigza-
ne z zaburzeniami genetycznymi. Z informacji uzyskanych od
matki pacjenta wynikato, Ze jest ona heterozygotycznym no-
sicielem mutacji czynnika V Leiden, dlatego tez jest pod
statg opieka poradni hematologicznej. Test opornosci APC
wykonano takze u potomka kobiety w 1994 r. Pacjent oka-
zat sie heterozygota wzgledem mutacji czynnika V Leiden
(wspotczynnik R = 2,1; norma 0,67). Po konsultacji hemato-
logicznej w 3. dobie hospitalizacji zastosowano doustne an-
tykoagulanty pod statg kontrola uktadu krzepniecia. Pacjent
opuscit szpital po 10 dniach z terapeutycznymi wartosciami
wystandaryzowanego wspodfczynnika czasu protrombinowe-

go (INR), z zaleceniem dalszej diagnostyki hematologicznej
(w celu petnej oceny zaburzeri uktadu krzepniecia) oraz prze-
wleklej terapii antagonistami witaminy K.

Pacjent w ciggu 4-letniej obserwacji regularnie stosowat
doustne antykoagulanty w zakresie terapeutycznym INR (2,0-
-3,0). W tym czasie nie odczuwat dusznosci, uposledzenia
tolerancji wysitku, nie dochodzito do epizodéw zakrzepicy
powierzchownej ani glebokiej.

OMOWIENIE

Wystapienie zakrzepicy i mfody wiek pacjenta, nawrotowe
poronienia u kobiet, wystepowanie zakrzepicy w rodzinie lub
u kobiet w ciazy, zakrzepica o nietypowej lokalizacji, mafo-
ptytkowosé¢ poheparynowa powinny skfonic¢ lekarza do wdro-
zenia diagnostyki genetycznej w kierunku trombofilii. Diagno-
styka powinny by¢ réwniez objete osoby ponizej 50. rz. z za-
krzepica tetniczg lub zylna, bez wyraznych czynnikéw ryzy-
ka miazdzycy.

Dane z pismiennictwa okreslaja obecnos¢ mutacji czyn-
nika Leiden na 20-50% [1] i mutacji genu protrombiny
G20210A na 9,4% wszystkich pierwszych epizodéw zakrze-
picy [2]. Biorac pod uwage, ze nosicielstwo heterozygotycz-
ne mutacji Leiden dla rasy biafej wynosi ok. 5%, mozna wy-
obrazi¢ sobie ogromna skale zjawiska. Dodatkowym niebez-
pieczefistwem jest tendencja do nawrotowosci zakrzepicy
okreslana na 7% i 19% w okresie 2 lat w zaleznosci od posta-
ci pierwszego epizodu, odpowiednio bez PE i z PE [2]. Dane
z pismiennictwa sugeruja, ze profilaktyka wtérna za pomoca
doustnych antykoagulantéw (w przedziale INR 2,0-3,0) re-
dukuje ryzyko nawrotu jakiejkolwiek zakrzepicy o 80-90%,
nie wplywajac przy tym na zmniejszenie $miertelnosci w gru-
pie otrzymujacych ja pacjentéw, by¢ moze ze wzgledu na
liczbe powaznych krwawier wystepujacych rocznie u 1-3%
pacjentéw [3]. Obecnie na podstawie metaanalizy TREATS
jedynie obciazony zakrzepica wywiad rodzinny jest parame-
trem, ktéry ma najwieksza przydatno$¢ w okresleniu ryzyka
trombofilii i podjeciu skutecznej profilaktyki pierwotnej. Jesli
wzia¢ pod uwage coraz wieksza dostepnos¢ zaawansowanych
metod diagnostyki molekularnej, wydaje sie, ze przesiewo-
we badania genetyczne w kierunku wrodzonych trombofilii
powinny by¢ stosowane coraz czeciej, zwlaszcza u mfodych
0s6b z obciazonym wywiadem rodzinnym pod katem zakrze-
picy zylnej lub tetniczej.
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