eERN RARE-
LIVER

European Reference

Alfal-antitrypsinu

Network on

(AAT D)

Co je AATD?

Deficit alfal-antitrypsinu (AATD) je vrozena geneticka porucha. Tézka forma AATD postihuje 1z 2 500 osob,
zatimco mirna forma AATD je Castéjsi. V dusledku zmény genetické informace pro bilkovinu alfal- antitrypsin
(AAT) se jinak rozpustny AAT slepuje, hromadi v jatrech, a proto je jeho obsah v krvi snizeny. Protoze AAT za
normalnich okolnosti brani imunitnimu systému v ni¢eni plicni tkdné, u pacientti s AATD se ¢asto rozviji rozedma
plic, ktera vede k dusnosti a snizené vykonnosti. Hromadéni AAT v jatrech vede k poskozeni jater a pfipadné k
fibréze, kterd se mize projevovat od raného détstvi az do pokrocilého véku. Pfestoze onemocnéni jater probiha
vétSinou dlouho bez pfiznakl, maze vas lékar tyto procesy odhalit dfive diky zvySené hladiné jaternich enzyma v
krvi nebo specializovanym ultrazvukovym vysetfenim.

K AATD muze vést nékolik mutaci v genu AAT. Tézkda forma je vétSinou zplsobena dvéma soucasné se
vyskytujicimi mutacemi PiZ, oznaCovanymi jako genotyp PiZZ. Dal§i béZna, méné zavazna varianta se nazyva PiS.
Kombinace nemutované, tzv. varianty M s mutaci PiZ zpUsobuje pouze mirnou formu AATD, oznacovanou jako
genotyp PIMZ.

Kdo je postizen?

U osob s tézkou formou AATD (jako je genotyp PiZZ) se mUze spontanné rozvinout onemocnéni plic a jater,
zatimco osoby s mirnou formou AATD obvykle potrebuji dalsi faktory, aby se onemocnéni projevilo.

Jaké priznaky se mohou objevit?

Onemocnéni plic se u dospélych projevuje dusnosti. Onemocnénti jater se u dospelych projevuje ve velmi
pozdnim stadiu a mUze se projevovat Unavou, zadrzovanim tekutin v bfise (ascitem), Zloutenkou a/ nebo
zvracenim krve. U déti se onemocnéni muze projevit novorozeneckou zZloutenkou spojenou s bledou stolici a
tmavou moci nebo zvétSenim jater Ci sleziny.

Jak se AATD diagnostikuje?

AATD se diagnostikuje pomoci krevniho testu. Nejprve se zmefi hladina AAT v krvi. Pokud je tato hodnota
snizena, mUze byt provedena kombinace specifi¢téjsi analyzy bilkovin a genetické analyzy.

Jako zadkladni posouzeni stavu plic se pouziva funkcni vysetieni plic. Dalsi poznatky mize poskytnout CT
vysetreni plic.

V bézné klinické praxi se postizenijater hodnoti pomoci méfenijaternich enzymu. Konvencni ultrazvukove
vySetfeni mUzZe odhalit nebo vyloucit pokrocilé jaterni jizvy a/nebo prfitomnost jaternich nadorl. Biopsie jater

nebo specializované méfeni tuhosti jater mohou presnéji urcit stadium jaterniho onemocnénti. Jaterni biopsie
mUzZe byt uZiteCna u osob s opakované zvySenymi jaternimi enzymy, aby se vyloucila dalsi jaterni onemocnéni.
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Jaké jsou komplikace AATD?

Mezi mozné komplikace patfi rozvoj pokrocilé chronickeé obstrukeni plicni nemoci (CHOPN), rozedma plic s
dusnosti, nutnost bronchodilatacni inhalacni Ié¢by a pozdéji i kyslikové podpory. K dalsim komplikacim mize
patfit rozvoj onemocnéni jater, které se v zaverecnych stadiich projevuje Unavou, zadrzovanim tekutin v brise,
rozvojem rakoviny jater a rizikem krvaceni do zaZivaciho traktu.

Bude ovlivnéna funkce mych jater?

Priblizné u10-15 % dospélych s tézkou formou AATD se vyvine pokrocila jaterni fibroza/jaterni cirhdza se
zhorSenim jaternich funkci, zatimco jatra jsou postizena u 2-3 % déti.

Co muze muj lékar udélat?

Pokud jde o jaterni onemocnéni, Ié¢ba je predevsim preventivni (omezeni konzumace alkoholu a vyhybani se
obezité, virovym infekcim jater a Iéklim poskozujicim jatra). Lze zkusit Ié¢bu kyselinou ursodeoxycholovou,

ktera vSak byla systematicky studovana pouze u déti. Je tfeba zvazit Ucast v probihajicich klinickych studiich. V
pfipadé jaterni cirhozy se doporucuje pravidelné sledovani zkusenym hepatologem za Ucelem zvladnuti moznych
komplikaci a posouzeni moznosti transplantace jater.

Plicni onemocnéni vyzaduje specializovanou péci pneumologa. Kromé lécby chronické obstrukéni plicni nemoci
a/nebo emfyzému (bronchodilatancia, kyslik) maze byt u pokrocilého onemocnéni nutna intravendzni aplikace
alfal-antitrypsinu a transplantace plic.

Potrebuji Iékarska vySetreni?

Zatim neexistuji zddna odsouhlasena doporuceni, ale u dospélych s tézkou formou AATD doporucujeme kromé
pravidelného ultrazvukového vySetfeni a hodnocenijaterni fibrézy také mérenijaternich enzymi alespon

jednou ro¢né. U déti s tézkou formou AATD mohou byt kontroly v prvnich mésicich ¢astéjsi, aby byl zkontrolovan
spravny vyvoj.

Pokud se u vas objevi plicni pfiznaky, je nutna pravidelna kontrola u plicniho lékafe. Budou vam navrzeny funkénf
testy ke sledovani vasi dechové kapacity.

Co mohu délat?

Léky K 1é¢bé plicniho onemocnéni spojeného s AATD se pouzivaji tydenni infuze purifikovaného
alfal-antitrypsinu (AAT), zatimco transplantace jater je jedinou zavedenou lé¢bou kone¢ného stadia jaterniho
onemocnéni spojeného s AATD. V soucasné dobé probihaji klinické studie nekolika slibnych léc¢ebnych postupd.

Dieta Neexistuje zadna specificka dieta doporucena pro AATD, ale doporucuje se zUstat fyzicky aktivni a udrzovat
zdravy zivotni styl s vyvazenou stravou. Existuji specificka dietni doporuceni nezavisla na AATD pro osoby s jaterni
cirhézou a pro kojence s novorozeneckou cholestazou.
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Musim ja a moje rodina podstoupit genetické vysetreni?

Vzhledem k tomu, ze AATD je dédicné onemocnéni, je k vyhodnoceni individudlnich rizik nutné provést
rodinny screening.

Planovani rodiny Vzhledem k tomu, Zze AATD je dédi¢né onemocnéni, je tfeba, aby byl vas partner vySetrfen za
Ucelem vyhodnoceni rizika, zda bude mit déti s lehkou nebo tézkou formou AATD. Pokud je AATD diagnostikovan
u ditéte, je tfeba zvazit screening sourozenct a rodicu.

Jak najdu odbornika?

S vyhleddanim specialisty ve vasi zemivam pomuze Evropska referencni sit pro hepatologickd onemocnéni (ERN
RARE-LIVER). Informace a podporu pro pacienty naleznete na webovych strdnkdch ERN RARE- LIVER v sekci
Pacienti (https:/rare-livereu/). Pfipadné se mUzete obratit pfimo na koordinacni centrum pro jaterni onemocnénf
souvisejici s AATD v Cachach (alphal@ukaachen.de).

Odmitnuti odpovédnosti

Informace poskytované zdarma na nasich webovych strankach byly sestaveny podle naseho nejlep$iho védomi,
aby poskytly zainteresovanym ¢tenardm prvotni prehled o moznych onemocnénich a moznostech lé¢by. Jsou
ur¢eny pouze pro informacni ucely a v zadném pfipadé nenahrazuji osobni poradenstvi, vySetfeni nebo diagndzu
U autorizovanych lékaru
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