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Vad ar alfa-1-antitrypsinbrist?

Alfa-1-antitrypsinbrist (alfa-1) ar
en arftlig sjukdom som fors vidare
fran foraldrar till deras barn genom
generna. Sjukdomen kan ge upphov
till allvarlig lungsjukdom hos
vuxna och/eller leversjukdom hos
spadbarn, barn eller vuxna.

For varje egenskap en person
arver finns det vanligen tva gener,
en fran varje foralder. Personer med
alfa-1 har fatt tva avvikande alfa-1-
gener. En av dessa kommer fran
mamman och en fran pappan. Det
finns manga typer av avvikande
alfa-1-antitrypsingener. De
vanligaste avvikande generna
bendamns S och Z. Normala gener
benamns M. En person som inte
har alfa-1 har tva M-gener (MM).

Personer som har diagnostiserats med alfa-1 har
oftast tva Z-gener (ZZ). Det ar ovanligt att ha
bade en S-gen och en Z-gen (SZ). Ungefar 20%
av de som har SZ-gener har samma lung-
och/eller leverproblem som de som har ZZ-
gener.

Foljden av att ha tva avvikande alfa-1-gener
ar valdigt lag niva eller till och med avsaknad
i blodet av ett protein som benamns
alfa-1-antitrypsin (AAT). Bristen i blodet orsakas
av en onormal ansamling eller franvaro av
alfa-1-proteinet i levern.

Vad menas med begreppet
“alfa-1-barare”?

En alfa-1-barare ar en person som har en
normal alfa-1-gen (M) och en avvikande
alfa-1-gen (vanligtvis S eller Z). Att vara barare
ar valdigt vanligt. Uppskattningsvis ar over 20
miljoner manniskor i USA ar barare. De flesta
barare ar MS eller MZ. Barare
kan ha sankta nivder av alfa-1-
antitrypsinprotein i blodet
men deras nivaer ar sallan sa
laga som hos personer med
alfa-1.

Hur kan det paverka
dina lungor att vara
alfa-1-barare?

For alfa-1-barare finns
vanligtvis endast en liten
risk for att drabbas av en
alfa-1-relaterad sjukdom. Den
grupp av barare med samband
till 6kad risk for lungsjukdomar
har MZ-gener. | nulaget
finns inga kanda risker for
lungsjukdomar hos MS-barare.

Lungsjukdom: Risken for att

drabbas av emfysem kan vara
hogre for MZ-barare. Dock ar

denna forhojda risk valdigt



liten om bdraren inte ar rokare eller utsatt for
stora mangder luftféroreningar. Risken for att
drabbas av kronisk obstruktiv lungsjukdom
(KOL) ar hogre hos MZ-barare som har slaktingar
med KOL. Detta tyder pa att KOL i dessa familjer
kan vara orsakad av andra genetiska faktorer.
Det finns inga vetenskapliga bevis for att
MS-bérare riskerar att fa lungsjukdom.

Lungsymtom som kan vara relaterade till
att vara alfa-1-barare:
m Andndd
m Ronki (vasande eller pipande andning)
m Kronisk hosta och sputumproduktion
(slem)
m Kronisk bronkit
m Aterkommande infektioner i nedre
luftvagarna
m Foérsamrad anstrangningstolerans
m Astma som inte svarar pa behandling eller
icke-sasongsbundna allergier
m Bronkiektasier

Hur kan det paverka din lever att vara
alfa-1-barare?

For alfa-1-barare finns vanligtvis endast en
liten risk for att drabbas av en alfa-1-relaterad
sjukdom. Den grupp av barare med storst
samband till 6kad risk for leversjukdomar har
MZ-gener. | dagsldget finns inga kdnda risker
for leversjukdomar hos MS-bérare.

Leversjukdom: Risken for leversjukdom hos
alfa-1-barare d@r avsevart mindre @n for individer
med alfa-1. Forskning tyder pa att kronisk
leversjukdom kan férekomma hos MZ-barare
endast om deras lever forst har skadats av nagot
annat sasom ett virus, kemikalier (inklusive
alkohol) och 6vervikt. Det finns inga
vetenskapliga bevis for att MS-barare riskerar
att fa leversjukdom.

Leversymtom som kan vara relaterade
till att vara alfa-1-barare:

m Gulférgning av 6gon och hud (gulsot)

m Buksvullnad (ascites)

m Blodiga uppstotningar eller blod i
avforingen

m Ofdrklarade leverproblem eller forhojda
leverenzymnivaer

Barn till alfa-1-barare

Alfa-1-barare kan fora vidare sina avvikande
alfa-1-gener till sina barn.

m Om en barare (MZ), far barn med en
person som har normal alfa-1-gener (MM),
foreligger en 50%-ig risk for varje barn
att vara alfa-1-barare (MZ). Det finns
ingen risk for att ndgot av barnen har
sjukdomen.

m Om en barare (MZ) far barn med en annan
barare (MZ), foreligger en 50%-ig risk for
varje barn att vara alfa-1-barare. For varje
barn féreligger dessutom en 25%-ig risk
for att ha alfa-1 (ZZ) och en 25%-ig risk for
att ha normala alfa-1-gener (MM).



Vem bor testa sig?

Var och en som funderar pa att testa sig for
alfa-1 bor forst prata med sjukvardspersonal
med kunskap om genetiska sjukdomar. Det
kan vara deras lakare eller en genetisk
radgivare. Testning rekommenderas for
foraldrar och syskon till en person med alfa-1.
Testning rekommenderas ocksa fér den som
har ndgot av féljande medicinska tillstand:

m KOL (emfysem och/eller kronisk bronkit)

m Astma dar lungfunktionen inte
normaliseras med ordinerade mediciner

m Oférklarad leversjukdom

m Leversjukdom med en familjebakgrund av
leversjukdom
Om du dr en barare och funderar pa att
skaffa barn, besok www.alphal.org for
ytterligare information.

Hur kan jag fa reda pa status for mig
sjalv eller en narstaende?

Att fa reda pa sin alfa-1-status involverar
oftast blodprov som indikerar om du tillhor
gruppen normal (ingen alfa-1-brist), barare
eller har alfa-1. Dock har man borjat utféra
munsvabbstester, d v s testning av celler tagna
fran kindens insida. Det vanligaste testet mater
mangden alfa-1-antitrypsin i blodet. Manga
kliniska laboratorier kan utfora detta test. En
andra typ blodtester benamns fenotypning
och genotypning. Alfa-1-testning utfors
huvudsakligen endast nar mangden AAT i
blodet ligger under den normala. Dessa
tester bestammer precis vilken typ
alfa-1-antitrypsinprotein som kroppen
producerar. Endast ett fatal specialiserade
laboratorier kan utfora dessa tester. Det finns
ett gratis och konfidentiellt testningsproggram,
the Alpha-1 Coded Testing (ACT) Study, vid
Medical University of South Carolina (MUSC).
For att fa testning for dina familjemedlemmar
vanligen skicka ett mail till alphaone@musc.edu.
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Finns det naga nackdelar med att testas
for alfa-1?

Ja. Genetisk diskriminering har forekommit
i USA vid pa arbetsmarknaden, vid jobbansdkan
och vid ans6kan om sjuk- och livforsakring.
Nar val ditt testresultat finns i din journal
kan en tredje part mojligtvis fa tillgang till
informationen. Tredje part kan vara
forsakringsbolag, sjukvardsinrattningar och
andra intressenter. De kan fa reda pa dina
testresultat om du undertecknar ett
samtyckesformuldr som ger tillgang till dina
journaler.

Informerat samtycke

Informerat samtycke ar en process genom
vilken en person mottager adekvat information,
forstar den informationen och samtycker till
testning. Det bottnar i patientens legala och
etiska rattighet att bestamma 6ver vad som
hander med dess kropp och i lakarens etiska
plikt att involvera patienten i sin behandling.
Du bor diskutera beslutet att testas for alfa-1
med din lakare och sakerstalla att alla dina
fragor har blivit besvarade. (For ytterligare
information om informerat samtycke besok:
www.alphal.org).

Kan det paverka min sjukforsakring att
vara barare?

Svaret pa denna fraga ar generellt “Nej",
men i framtiden kan forsakringsbolag komma
att se bdrarstatusen som ett forutexisterande
tillstand.

Hur kan barare forebygga eller minska
riskerna for att utveckla sjukdomarna
relaterade till alfa-1?

MZ-barare har endast en ndgot forhojd
risk for de lung- eller leversjukdomar som
forekommer hos personer med alfa-1. Du kan
forebygga eller minska riskerna genom att
gora livsstilsforandringar som t ex:



m Rok inte och undvik passiv rokning.

m Undvik att upprepat utsatta dig for damm,
angor och gaser.

m Avsta fran eller dra ner pa
alkoholkonsumtion.

m Vaccinera dig mot hepatit A och B.

Om bararen har barn som ocksa ar barare
sa bor de informeras om sin genetiska status.
Vikten av en halsosam livsstil bor betonas fran
en tidig dlder.

Vilka ar de rekommenderade
behandlingarna for barare med
lever- eller lungsjukdom?

Din lakare bestammer hur din behandling
ska se ut. Behandling for att korrigera de
sankta nivderna av AAT i blodet hos
alfa-1-barare rekommenderas inte.
AAT-ersattningsbehandling, som ar dyr, ar bara
tillradlig for de som har en allvarlig AAT-brist
och drabbas av emfysem.

For vem ska jag avsloja att jag ar
alfa-1-barare?

Att beratta om sin bararstatus for andra dr
upp till dig men det kan vara bra att informera
familjemedlemmar sa att de kan 6vervaga
testning. Dessutom kan din lakare behdéva veta
for att battre kunna planera val av behandling.

Vart kan jag vianda mig for att fa mer
information och stod?

Att fa reda pa att du ar en alfa-1-barare kan
gora dig forvirrad eller upprord. Det kan vara
till hjalp att:

m Beratta om din status for din familj.

m Ldra sig sa mycket som mojligt om hur

det kan paverka din halsa.

m SOk upp stodgrupper eller genetisk

radgivning for att fa svar pa dina fragor.

Det finns dessutom organisationer som
kan erbjuda dig hjalp och rad. Nagra av dessa
finns listade i denna broschyr.
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Alfa-1 Sverige
www.alfa-1.se

Var vision ar att alla med AAT-brist ska fa
ratt och tidig diagnos, kunna prioritera det
friska och skapa goda vanor. Genom forskning
finna relevant behandling och som mal kunna
bota sjukdomen.

Alpha-1 Global
www.alpha-1global.org

Alpha-1 Global tillhandahaller en webbaserad
informations- och kommunikationsplattform
for alla som ar berdrda av alfa-1 6ver hela
varlden. Deltagande organisationer och
individer forenas tillsammans i ett globalt
samarbetande natverk som stravar efter 6kad
diagnostisering och tillgang till behandling.



Alpha-1 Foundation
http://alpha-1foundation.org/sv/

Denna icke vinstdrivande stiftelse
tillhandahaller resurser, utbildningsbroschyer
och information angaende testning och
diagnos for lakare och patienter. Stiftelsen
finansierar banbrytande forskning for att hitta
behandlingar och ett botemedel samt stoder
varldsomspannande sparning av alfa-1.

AlphaNet
www.alphanet.org

AlphaNet hjalper patienter och familjer
med stod, utbildning och strategier for att
skota sin halsa. Dessutom sponsrar AlphaNet
kliniska provningar av behandlingar av alfa-1
samt producerar The Big Fat Reference Guide to
Alpha-1, en komplett guide for att forsta,
hantera och leva med alfa-1, som innehaller
information om viktiga termer, testning,
genetik och behandlingsalternativ. Guiden ar
tillganglig genom webbsidan.

The Alpha-1 Research Registry
www.alphaoneregistry.org

Detta forskningsregister ar en konfidentiell
databas 6ver personer med alfa-1 och barare.
Genom registret har patienter mojligheten att
ge information, via frageformular och kliniska
prévningar, som hjalp for en framgangsrik
forskning. Registret tillhandahaller ocksa
tillgang till experter pa alfa-1-vard. Individer
som dr upptagna i registret har fortlopande
mojlighet att delta direkt i kliniska provningar
av nya behandlingssatt, sa val som i andra
forskningsaktiviteter.

Alpha-1 Kids

https://www.alpha1.org/support/alpha-1-kids
Alpha-1 Kids tillhandahaller stod och ger

information till foraldrar och barn med alfa-1.
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Stiftelsen the Alpha-1 Foundation &r
starkt engagerad i sitt uppdrag att hitta
ett botemedel mot alfa-1-
antitrypsinbrist och att forbattra livet
for manniskor éver hela varlden som
har drabbats avalfa-1. Alfa-1-stiftelsen
har investerat 6ver 50 miljoner dollar
som stod till forskning vid 97 institutioner i
Nordamerika, Europa, Mellandstern och
Australien. For ytterligare information

besék: www.alphal.org.

www.alpha1l.org
+001 305 567 9888
3300 PONCE DE LEON BLVD
CORAL GABLES, FLORIDA 33134

Utbildningsbroschyrer sponsras av:
AlphaNet
Baxter
CSL Behring
Dohmen Life Science Services
Grifols






