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Detekcia polymorfizmov 
v promótore génu ANXA5

KLINICKÝ VÝZNAM

Polymorfizmy v promótore génu ANXA5 (annexin A5) 
sú asociované s komplikáciami v tehotenstve, akými sú 
opakujúce sa potraty, preeklampsia, venózny tromboem-
bolizmus a intrauterinná rastová retardácia. SNP polymor-
fizmy -229G>A (rs112782763), -210A>C (rs28717001), 
-184T>C (rs28651243) a -135G>A (rs113588187) prejavujú 
silnú väzobnú nestabilitu, ktorej výsledkom je tvorba dvoch 
hlavných haplotypov (M1 a M2). M2 haplotyp tvorený štyrmi 
alelami SNP polymorfizmov predstavuje zvýšené riziko 
komplikácií v tehotenstve, v porovnaní s nepatologickým M1 
haplotypom (-210A>C a -184T>C). 
 

Obr. 1: Schematické znázornenie genotypov.
Každá alela znázorňuje prítomnosť nemutovaných a mu-
tovaných alel SNP polymorfizmov, ktoré tvoria M1 a M2 
haplotyp. 
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Vyšetrenie M2 haplotypu v ANXA5 géne sa odporúča 
u pacientov pred IVF, ako aj u darcov gamét. 

INDIKAČNÉ OBMEDZENIA
•	 Genetickému laboratórnemu vyšetreniu predchádza 

indikácia u gynekológa, prípadne u hematológa.
•	 V prípade rizikového variantu M2 je nutná konzultácia 

u klinického genetika a hematológa.

PREDANALYTICKÉ INFORMÁCIE
1.	 Odber 5ml periférnej krvi do skúmavky s roztokom EDTA.
2.	 Odberovú skúmavku je potrebné označiť samolepiacim 

štítkom, ktorý je súčasťou žiadanky, menom, rodným 
číslom pacienta a uzatvoriť do transportného vrecúška 
spolu so žiadankou.

3.	 Uchovávať pri teplote 4-10 °C

Odberové dni:  pondelok – piatok

METÓDA
Detekcia polymorfizmov v promótore génu ANXA5 sa 
uskutočňuje metódou Sangerovho sekvenovania komerčne 
dodávanými primermi pre požadovanú oblasť.
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