
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DETECCIÓN DEL POLIMORFISMO C46T DEL GEN DEL F12. 
 
Descripción y patología 
 
La trombosis venosa profunda (TVP) es una enfermedad con una incidencia 
anual de aproximadamente 1 por cada 1.000 individuos.  
 
La tromboembofilia es la situación en la que se produce la conjunción de 
factores genéticos predisponentes junto con factores adquiridos que 
precipitan la ocurrencia de un evento tromboembólico.  
 
Si exceptuamos las deficiencias en proteínas anticoagulantes naturales, que 
presentan una prevalencia muy baja en la población (aproximadamente un 
10%), en la actualidad sólo 4 factores genéticos están aceptados como 
marcadores moleculares de riesgo trombótico; entre ellos, el polimorfismo 
C46T del gen del F12. 
 
Esta variable alélica está asociada con una disminución de la concentración 
plasmática y de la actividad del Factor XII. La forma homocigota (individuos 
portadores de los dos alelos mutados T/T) se asocia a un riesgo 5 veces 
superior de padecer un evento trombótico comparándolo con los individuos no 
portadores de este genotipo y está presente en un 4% de la población 
española. 
 
Además, este polimorfismo en su forma homocigota también se asocia a un 
riesgo 4-5 veces superior de padecer Infarto de miocardio o ictus (infarto 
cerebral). 
 
 
Indicaciones 
 
Este kit permite la detección del polimorfismo C46T del gen del Factor XII, 
factor genético de riesgo de trombosis venosa, ictus e infarto de miocardio.  
 
 
Producto 
 
El estudio genético de F12 se lleva a cabo mediante la amplificación por PCR 
del fragmento del gen donde se encuentra el polimorfismo C46T del F12.  
 
La detección del producto de amplificación se realiza mediante un ELISA. 
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La validación técnica de la metodología desarrollada para el análisis del polimorfismo 
C46T del Factor XII, se ha llevado a cabo comparando la ya existente: Factor XII-
PCR a tiempo real y análisis por RETR (resonante energy transfer probes) (Tirado I 
et al., 2003) con la técnica de detección de cambio de nucleótido por el método 
ELISA, obteniéndose unos datos de sensibilidad y especificidad de la detección 
del polimorfismo del Factor XII superior al 99,9%. 

 
 
 
 

El estudio de validación se llevó a cabo utilizando un total de 122 muestras 
biológicas (sangre o DNA) procedentes de los hospitales Miguel Servet y Clínico 
Universitario de Zaragoza y del Hospital Sant Pau de Barcelona. 
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Propiedad Intelectual 
 
Patente de invención española Nº: 200200308 (Fecha de prioridad: 31 de Diciembre 
de 2002). 
 
Solicitud de patente de invención internacional Nº: PCT/IB03/00315. 
 
Patente en fase nacional en: Australia, China, Nueva Zelanda, Rusia y Singapur. 
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