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PATIENTER, DER OPLEVER

en livsbegraensende, sjeelden

o hyppige infektioner & hoste, hvaesen genetisk sygdom

Alfa-1-antitrypsinprotein (AAT) produceres af leveren
og beskytter lungerne mod betzendelse
fordrsaget af infektion eller inddndede
irritationskilder. AATD opstar, ndr der er mangel p&
AAT i blodet, hvilket gger risikoen for lever- og
lungesygdomme.

dndengd & gget slimproduktion,
treethed

o let til bl& maerker, svingende vagt

ubehag i den gvre del af maven i hgjre
side

Q opsvulmet mave (ascites)

Da symptomerne minder om andre
lunge- og leversygdomme, er tidlig
diagnose en udfordring. Uden den
rette indgriben og behandlingbliver
patientens forventede levealder
vaesentligt nedsat, og udviklingen
kan ga fra behov for hjemmepleje,
iltbehandling og mobilitetsstgtte
til behov for transplantation.

) opkast med blod eller blod i affgringen
a mgrk urin
o forhgjet leverenzym gullige gjne

o smertefuld klge

Hjemmepleje Iltbehandling Mobilitetsstgtte Transplantation

0900

Spaedbgrn som har svaert ved at indtage fgde eller har

tendens til gulsot samt voksne patienter som udviser tegn

pa lungesygdom allerede fra 30 ars alderen bgr blive En tidlig diagnose er vigtig, for rettidig

testet for AATD. og effektiv behandling kan hjelpe med
at bremse forvaerringen af organer og
bevare lungeveaev.

Overvej at teste patienter med:

@ AATD i familien @ pannikulit

@ neonatal ikterus KOL @& uventet vasculitis brokial

® emfysem astma bronkiektasi

@ sentudviklet ® hepatocellu-lzert karcinom
astmadiagnose ® kronisk leversygdom
ille eller slet ingen epatitis og skrumpelever
lille eller slet i hepatiti ki I
historik med rygning ® patienter, der venter p%
uforklarlig leversygdom unge- og levertransplantation
forklarlig | d I levert lantati

Test af alle KOL/astmapatienter for AATD
er et nemt skridt til at sikre en tidlig
diagnose.

Data hentet fra Alpha-1 European Expert Group Recommendations



Hvordan bor der testes?

Diagnostiske trin' til sundhedspersonale

AATD kan nemt pavises igennem en simpel blodprgve eller med en fingerprikker. Hvis ATT-niveauet er lavere
end normalt, kan der bestilles en opfglgende genotype- eller faenotypeblodprgve som supplement til fglgende
undersggelser:

Lever-
funktionstest

Lunge-
funktionstes

Komplet
lsegeunder-
sggelse

CT af lungerne
eller rgntgen
af brystet

Naeste skridt

nar det er identificeret, at patienten
kan have AATD:

Henvisning til en
lungespecialist Nar du kontakter
din lungespecialist,
understgtter du en
koordineret
behandling af disse
patienter og
styrker
videnudvekslingen
laeger imellem.

TAlle prgver bgr
sendes videre til en
lungespecialist med
ekspertise inden for
AATD, til yderligere
vurdering og
bekraeftelse af
diagnosen

ERN Lung ERN Rare-Liver

v AATD-specifik afdeling:
AATD Core Network

v Optagelse af AATD i Network
on Metabolic, Biliary Atresia &
Related Disease og tilknytning
til den europzeiske alfa-1
leverstudiegruppe

v Blodpreveudveksling pa
tveers af greenser for at
spore sjeeldne mutanter af
AAT-genet v Indsamling af vigtige data for
at overvage

v Dataregister for alle X
kvalitetsstandarderne

luftvejslidelser, herunder
European sygdomsspecifikke registre w European v Udvikling af best

Reference " Reference X . X
Networks Networks practice-infofoldere til

patienter

12017, Alpha-1 European Expert Group Recommendations. Alpha-1 Global: www.alpha-1global.org



Fortsat kontrol og opfelgning

v

AATD-patient.

Da AATD er arveligt, bgr man Igbende holde gje med symptomer
hos familiemedlemmer og henvise dem, hvis det er relevant.

Vigtige tal

& fakta

AATD er den mest
almindelige arvelige
sygdom blandt voksne pa
verdensplan. Udbredelsen af
den alvorlige form varierer i
Europa. Den pavirker omkring

1/1500

til 3.500 personer, hvorimod
milde former er meget mere
udbredt2.?

AR

Alfa-1-antitrypsin-
mangel blev opdaget
for over 50 ar
siden, men der er
stadig mange ukendte
faktorer.

12017, Alpha-1 European Expert Group Recommendations. Alpha-1 Global: www.alpha-1global.org

4 Gramegna, Andrea et al. “Alpha-1 antitrypsin deficiency as a common treatable mechanism in chronic
respiratory disorders and for conditions different from pulmonary emphysema? A commentary on the new
European Respiratory Society statement” Multidisciplinary respiratory medicine vol. 13 39.

nogen kur, men der er
behandlinger, som kan
hjeelpe med at holde

konsultation med en AATD-patient bgr du overveje at tale om de skridt og overvejelser,
patienten kan foretage sig for at reducere udviklingen af de lunge-, lever- eller hudsygdomme,
der er forbundet med AATD, herunder:

ﬂ Med AATD fglger komplikationer, der bliver vaerre med tiden, og samtidige lidelser. Under naeste

vurdering fra en
leverspecialist

O vurdering fra lungespecialist

O behandlingsmulig-heder og
fordele

vaccinationer mod influenza,
pneumokokker, hepatitis

Aktiv handtering og behandling af kom- A/B
plikationer skal foregd lgsbende med din

O livstilsfaktorer sdsom stress,
alkoholforbrug, rygestop,
erhvervs- og miljgmaessige
risici, samt hvorndr motion
og kost kan hjzelpe

Selvom cirka

120 000

personer i Europa baerer
genotypen PI ZZ, som er
forbundet med AATD, er
kun en lille del af dem
blevet diagnosticeret
og far behandling.

t

Alfa-1 er den mest anerkendte,
sjeeldne genetiske arsag til kronisk
obstruktiv lungesygdom (KOL)!. Over
66 millioner mennesker har KOL i
Europa, hvoraf mindst

2 millioner tilfeelde skyldes
AAT-mangel.*

Der findes endnu ikke

sygdommen i skak,
behandle symptomer og
reducere udviklingen af
organskader, sdsom
plasmaterapi til alfa-1
lunge- og hudpatienter.
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