Cirka 5 000 svenskar
har svar AAT-brist

Eeva Piitulainen dr docent och 6verldkare vid Lung-och
allergikliniken vid universitetssjukhusen i Lund och
Malmé. Hon ér verksam i Malmo och har dér varit
med om att bygga upp Sveriges nationella register 6ver
patienter med AAT-brist. Har svarar hon pa fragor om
sjukdomen.

Vad ar AAT-brist?

- Det dr en érftlig rubbning i &mnesomséttningen. I
levern bildas normalt ett 4ggvitedmne, alfa-1antitrypsin,
( AAT), som géar ut i blodet och hjélper till att skydda
kroppens organ, speciellt lungvdvnad, mot skadliga
dgmnen. Anlagen styr hur mycket av skyddsproteinet
man har i blodet och svér brist pd AAT leder till kraftigt
okad risk for lungskador, speciellt om man roker.

- Alla ménniskor drver tvd AAT-gener, en fran varje
fordlder. Har man drvt en sjuk och en normal gen har
man bara latt eller méttlig brist. Har man arvt tva sjuka
gener far man svar AAT-brist och i Sverige dr ca 5000
personer drabbade. Det dr speciellt vanligt i Sydsverige.
Totalt sett &r svar AAT-brist vanligast i1 soddra
Skandinavien.

Finns det nagra riskfaktorer?

- Rokning och allt som irriterar luftvigarna &r stora
riskfaktorer vid svar AAT-brist. Friska anlagsbérare
med latt eller mattlig brist ska inte heller utsitta sig for
tobaksrok.

- Visar man tecken pa leverskador ska man vara
forsiktig med alkohol och ldkemedel som bryts ner i
levern.

Vilka dr symptomen?

- Alla rokare med svar AAT-brist utvecklar forr eller
senare emfysem, forstorda lungblasor, och KOL. Unga
rokare med AAT-brist kan drabbas redan i 30- 40
arsaldern. De far da ofta fel diagnos, t ex astma, for att
de dr yngre dn andra KOL-patienter. I genomsnitt gar
det 7 ar fran forsta ldkarbesoket tills man far ratt
diagnos.

- Symptom ar de samma som vid “vanlig” KOL, d v s
anfiddhet vid anstrdngning, pip i brostet och trotthet.
Manga far ocksa upprepade luftvigsinfektioner. Svar
brist hos nyfodda kan leda till gulsot och leverskador.
Det finns en oOkad risk att som dldre utveckla
skrumplever och att drabbas av levercancer. Forhojda
levervérden kan vara ett tecken pa AAT-brist.
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- Diagnosen AAT-brist kan litt stillas med hjélp av ett
enkelt blodprov som tas pd véardcentralen. Men AAT-
brist dr tyvérr déligt ként hos bade ldkare och allménhet
och dérfor tas inte provet sa ofta som behovs.

Hur paverkas livskvaliten?

-De patienter med svar AAT-brist som utvecklar KOL,
forsdmras dag for dag sé ldnge de roker. Man orkar inte
gd 1 trappor eller bara kassar. Just detta att alltid vara sa
trott dr vanligt och patienterna kan bli socialt isolerade
och deprimerade.

Vilka behandlingar finns det?

- Det viktigaste dr att aldrig borja roka eller sluta nér
man far diagnosen. Vara studier visar att om man har
svar AAT-brist men aldrig rokt lever man lika linge
som vanlig svensk befolkning.

-Lungsjukdomen KOL behandlas med samma
mediciner som vid astma och vid luftvigsinfektioner
ges antibiotika.

- Det finns ocksa en behandling vid svar AAT-brist, dér
man med dropp tillfér kroppen AAT, som utvinns ur
blodplasma. Men behandlingen ar d4nnu inte en etablerad
metod i Sverige.

- Tréning och motion &r viktigt. Man klarar sig bittre
med en bra grundkondition.

- Ar lungvivnaden mycket skadad kan en
lungtransplantation bli nddvéndig. Hos nyfodda med
leverskador och hos dldre med t ex skrumplever kan en
levertransplantation vara den enda rdddningen.

Finns det nagon intressant forskning?

- Det pagar studier med alfa 1-antitrypsin, som utvinns
fran blod, for att se om behandlingen kan férhindra
fortsatt emfysemutveckling. Man har ocksa gjort forsok
med att inplantera gener som ska bilda de rétta anlagen.
Studier planeras ocksa for att testa behandling med
inhalation av AAT.

- 1972-74 testades alla nyfodda i Sverige for AAT-brist.
Vi kontrollerar sedan dess vart fjarde ar, de fall som
hittades. Det har inte gjorts ndgon annanstans i varlden.
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