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Prehl'ad

Deficit alfa-1-antitrypsinu (AATD) je genetické ochorenie, ktoré sa manifestuje plucnym emfyzémom,
pecenovou cirhézou a zriedkavo aj koznou panikulitidou. Charakterizuje sa nizkou sérovou hladinou AAT,
hlavného inhibitora proteazy (Pl) v fludskom sére. Hlavna funkcia AAT v tele je viazat a tym inaktivovat
enzym elastazu, ktora je zodpovedna za degradaciu alebo odburavaniu buniek a tkaniv. Nizka hladina
AAT vedie k hromadeniu elastazy v pfucach a AAT v peceni.

Prevalencia v zapadnej Europe sa odhaduje na 1:2500, dcastejSi vyskyt sa pozoroval u fudi
Skandinavskeho pévodu. V severnej Eurdpe je najCastejSia mutacia alely Pl typu ZaPI typu S, pri
zavaznom priebehu ide o PI typu ZZ. Klinicka manifestacia je Siroko variabilna, od asymptomatického
priebehu az po smrtelné ochorenie plic a pecene. Typ ZZ a SZ AATD su rizikové pre vyvoj respiraénych
priznakov (dyspnoe, kaSel), skory nastup emfyzému a obstrukciu dychacich ciest vo v€asnom dospelom
Zivote. Na progresii ochorenia sa moézu podielat aj enviromentalne faktory ako fajcenie, €i expozicia
prachu. Pri type ZZ AATD dochadza k rozvoju akutneho alebo chronického poSkodenie pecene.
V detstve sa manifestuje ako prolongovany novorodenecky ikterus s konjugovanou hypergilirubinémiou
a abnormalitami pecefiovych enzymov. Cirh6za peene sa mébze objavit aj v neskorSom veku (po 50
rokoch). Vo velmi zriedkavych pripadoch sa méze objavit nekrotizujuca panikulitida alebo sekundarna
vaskulitida.

AATD je spbsobena mutaciou génu SERPINAL (14932.1) kodujuceho AAT, defekt sa dedi autozémovo
recesivnou cestou. Diagnéza méze byt potvrdena stanovenim nizkej hladiny sérovej AAT izoelektrickym
meranim. Diferencialna diagnostika by mala vylucit krvacavé ochorenia alebo inu pric¢inu ikteru, virusové
infekcie, hemochromatézu, Wilsonovu chorobu a autoimunnu hepatitidu (pozri tieto terminy). Pri pfdcnom
postihnuti sa odporua substituéna liecba alfa-1-antitrypsinom, pravidelné kazdoro€né ockovanie proti
chripke a o€kovanie proti pneumokokom kazdych 5 rokov. Pri priznakoch dyspnoe sa podavaju dlhodobo
pbésobiace bronchodilatatory alebo inhalaéné kortikosteroidy. V terminalnom &tadiu ochorenia je potrebné
pristupit k transplantacii peCene a pluc. U pacientov s cirhézou pecene je prognéza zavazna.

Odborni recenzenti :

o Dr Laura FREGONESE
o DrJan STOLK

Posledna uprava : Jun 2008
Preklad : December 2012, MUDr. Katarina Babinska

Tento dokument sluzi len pre informacné ucely. Jeho cielom nie je nahradit’ lekarsku starostlivost
kvalifikovanymi odbornikmi a udaje v ilom uverejnené by nemali byt vychodiskom diagnostiky
a liecby.

W' Find more information on the disease and associated services on www.orpha.net




