Diagnos vid brist pa Alfa-1
antitrypsin (AAT-brist)

ALFA-1
ANTITRYPSIN BRIST

(AAT-BRIST)

PATIENTER MED

Ett sallsynt genetiskt tillstdnd som

. . . kan medftra svara livshotande sjukdomar.
Q Frekventa infektioner kronisk

host
osta Alfa-1 antitrypsin (AAT) ar ett protein som produceras av

levern och skyddar lungorna fran inflammation orsakad
av infektion eller inhalerade irriterande @mnen. Brist pa
AAT i blodet medfor risk for lung- och leversjukdom

o andfadd vid anstridngning
@ okad slemproduktion
Q svullnad i buken (ascites)

0 vdsande andning

krakningar blod eller blod i o
Brist pa AAT kan leda till lung- och

lever-sjukdomar, Tidig diagnos av
AAT-brist &r angeldagen. Manga
patienter forblir odiagnostiserade
och far inte erforderlig vard vilket
kan leda till forkortad livlangd och
behov av:

) avforingen; mork urin

& gulfirgning av égon och hud

Hemsjukvard Syrgasbehandling Mobilitetsproblem Transplantation
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Frekventa sjukhusvistelser och frdnvaro fran skola eller Tidig diagnos och snabb behandling kan
arbete kan ocksa vara tecken p4 att din patient bér bromsa forsamring av lungor och

testas for AAT-brist. bevara lungvivnad.

Overvig testning av patienter med?

KOL ® P3 vantelista fér lung

o o och/eller levertransplantation
AAT-brist i familjen

kronisk leversjukdom
bronkit/astma ) Lage versiu

bronkiektasier ® hepatit och levercirros

emfysem @® oférklarlig leversjukdom

astma i vuxen alder . ,
@ hepatocellulart karcinom

liten eller ingen panniculitis
rokning

Att testa alla KOL/astmapatienter for
AAT-brist ar ett enkelt steg du kan ta for
att sakerstalla en tidig diagnos.

@ vaskulit



Hur testar man for AAT-brist?

Diagnostiska steg' for halso- och sjukvardspersonal

AAT-brist diagnoseras genom ett enkelt blodprov. Om AAT-nivan &r lagre 4n normalt, kan en
uppfoéljande genotyp eller ett fenotyp blodprov tas. Féljande undersékningar kan vid brist p& AAT vara
aktuella:

Fullstiandig

CT av lungorna Spiromatri

Lever-

fysisk eller Lung- :
undersékning lungréntgen funktionstest funktionstest

Nasta Steg'

efter konstaterande att din patient
kan ha AAT-brist:

Remiss till

specialist likare m Dialog med de
Alla tester bér nationella experterna
: ) pa vard av patienter
vidarebefordras till g
I A med AAT-brist ger en
specialistldkare eller E@E férbsttrad vard
- /4
::::ff:'f‘;r samtidigt som den
behandling av samlade medicinska
. 9 kunskapen utvecklas
patienter med
AAT-brist.

ERN Lung? ERN Rare-Liver?

v AATD Natverk v Inforande av AAT-brist i
natverket med koppling till

Utbyte av blodprov fér alfa-1 leverstudiegruppen

identifiering av sallsynta
mutanter

v

v Sammanstallning av
patientdata for uppféljning av

Databas for alla typer av kvalitet

andningsbesvar, inklusive
sjukdomsregister v Framtagande av broschyrer

som beskriver goda exempel

v
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Kontinuerlig 6vervakning och uppfoljning' av AAT

Human AAT (alfa-1 proteinashammare) kan tillféras genom infusion. Vid ditt nasta mote med
din AAT-patient, bor du dverviga att diskutera de dtgarder de kan vidta for att minska
utvecklingen av lung-, lever- eller hudsjukdomar i samband med infusion av AAT:

utvardering av
lungspecialist

utvardering av
leverspecialist

behandlingsalternativ

- o o . vaccinationer mot influensa,
Du ska fortsatta med aktiv évervakning

och behandling av komplikationer av din
AAT patient.

pneumokoker, hepatit A/B

livstilsfaktorer, som stress,
Pa grund av den arftliga karaktiren av AAT, fortsatt 6vervaka alkohol, rokning, yrkes och
symptom hos familjemedlemmar och vid behov vidta atgéarder. miljorisker

Nyckelsiffror
och fakta

AAT ar det vanligasta
arftliga tillstdnd hos vuxna
i hela varlden®. Férekomsten
av dess allvvarligaste form
varierar i Europa, vilket
paverker omkring

1/1500

till 3,500 individer, milda
former ar mycket vanligares.

\Elg)

120 000°

manniskor i Europa bar
PiZZ genotype i
samband med AAT,
endast en liten andel
har diagnostiserats
och far behandling.

t

Alfa-1 ar den mest kanda sallsynta,
genetiska orsaken till kroniskt
obstruktiv lungsjukdom (KOL)!.
Mer én 66 miljoner manniskor har
KOL i Europa, varav cirka 2 miljoner
fall orsakas av

AAT-brist.!

Det finns inte ndgot
botemedel. Behandlingar
o sasom
substitutionsterapi finns
tillgangliga for att battre
behandla symptom, och

bromsa utvecklingen av
o
skador pa organ.

AR

Alfa-1 antitrypsinbrist
upptiacktes for mer

an 50 &r sedan, men
det saknas fortfarende
mycket kunskap.”
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