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Referencia pone a disposición la prueba PANEL RIESGO 
TROMBOTICO POR PCR, un ensayo molecular, basado en PCR en 
tiempo real, para la evaluación del riesgo trombótico mediante la 
detección simultánea, y en una sola muestra, de los marcadores 
genéticos o mutaciones (SNPs) que se muestran a continuación:  

• Factor II: G20210A
• Factor V: R506Q (Factor V Leiden o FVL)H1299R (Haplotipo R2 

o HR2) Y1702C
• MTHFR: C677T / A1298C

Introducción

El tromboembolismo venoso (TEV), que incluye la trombosis venosa 
profunda (TVP) y la embolia pulmonar (EP), se considera una 

incidencia aproximada se estima entre 1 y 2 casos por cada 1,000 
personas/año

El desequilibrio hemostático es el mecanismo clave en el origen de 
tromboembolia 

venosa, un proceso complejo y multifactorial, intervienen factores 
adquiridos como el envejecimiento, la obesidad, la inmovilización 
prolongada (reposo en cama, viajes largos y fracturas), la cirugía, el 
embarazo, el posparto, los anticonceptivos orales y el cáncer, en 
combinación con un conjunto de condiciones genéticas 

riesgo trombótico 

•

gen del factor II está asociado con un aumento de los niveles de 
protrombina y, por tanto, un aumento del riesgo de trombosis 
venosa  Tres SNPs en el gen del factor V (R506Q, 
H1299R y Y1702C) son los determinantes de riesgo genéticos 

R506Q (Factor V Leiden o FVL) impide que el factor V sea 

respuesta a la proteína C activada, mientras que la Y1702C puede 

H1299R está asociada con un mayor riesgo de trombosis, y algunos 
estudios sugieren que su combinación con la mutación del factor V 

(C677T y A1298C), que provocan una reducción de su actividad, se 

depende del contexto nutricional y genético 

•
fundamental para implementar y optimizar estrategias de 

molecular que aporte información adicional al análisis clínico 
tradicional puede marcar la diferencia en la evaluación individual del 
riesgo, lo que contribuye a una mayor personalización del manejo 
clínico .

Desafíos

•  Pacientes que no presentan los 
factores clínicos clásicos (cirugía reciente, inmovilización 

•  Los modelos clínicos actuales 
agrupan pacientes en categorías de riesgo generales (alto / medio / 

•  En 

cáncer), conocer el nivel de riesgo permite optimizar el uso de 
anticoagulantes y de medidas mecánicas que reducen el riesgo de 
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• Toma de decisiones en escenarios complejos: Pacientes con 
antecedentes de TEV sin factor desencadenante claro (“idiopático”), 

tratamiento anticoagulante o la necesidad de pruebas adicionales 

Hoy en día, la evaluación del riesgo de TEV se apoya fundamentalmente 

• Los modelos clínicos existentes tienen exactitud limitada: Por 
ejemplo, una revisión reciente muestra que los modelos de 

•
valor predictivo: Por ejemplo, el FVL y la mutación G20210A del 

•

•  La detección de solo un SNP, por ejemplo, el 
FVL, comunica menor riesgo trombótico que las combinaciones 

•

• Potencial reducción de eventos tromboembólicos y sus 
complicaciones:

• Mejorar el uso de los recursos clínicos:
monitorización solo a los que realmente lo necesitan, se reduce 

• Aportar información pronóstica y familiar: Útil para asesoramiento 

Tipo de muestra y condiciones de estabilidad

Tipo de muestra

Sangre completa con 
EDTA

Nota: Los tiempos de estabilidad cuentan desde la colección de la 

Temperatura

2 °C a 8 °C
6 semanas

Estabilidad


