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Alfa-1-antitrypsinbrist
Bakgrund

Alfa-1-antitrypsin (AAT) dr ett glykoprotein som syntetiseras huvudsakligen i levern, varefter det
utsondras till blodet och nér kroppens alla organ [1]. AAT é&r ett akutfasprotein, varfor halten 6kar
vid inflammation, till exempel i samband med infektioner. Det dr ett skyddsprotein
(proteashdmmare) som ingdr i gruppen serpiner (serin-proteasinhibitorer), vilka inaktiverar
serinproteaser, framfor allt neutrofilt elastas (NE). NE bryter bland annat ned elastin i lungvavnad
vilket kan leda till emfysem.

Syntesen av AAT péverkas av genetiska faktorer. Den systematiska indelningen av de olika
genetiska varianterna av AAT-molekylen kallas Proteas inhibitor (Pi) system. Over 100 olika
genetiska varianter av AAT-molekylen har hittills identifierats. De flesta varianter har ingen
betydelse for hdlsan, men nagra medfor nedsatt plasmahalt av AAT, vilket leder till forsdmrat skydd
mot NE i lungvivnad och 6kad risk for utveckling av lungemfysem. Tabell 1 visar de viktigaste
varianterna av AAT, risken for emfysem och prevalensen i Sverige. Vid svar, homozygot AAT-brist
(PiZZ) ar plasmahalten av AAT endast 10 - 30 % av normal niva, vilket innebér kraftigt 6kad risk for
lungemfysem, sérskilt hos rokare. Risken &dr ocksé 6kad hos aldrig-rokare, men det &r oklart hur stor
den risken dr [2-3]. Studier frin det svenska AAT-registret har visat att svenska PiZZ aldrig-rokare,
som &r identifierade vid screening, har jimforbar 6verlevnad med aldrig-rokare i befolkningen [3—4].

Risken for lungsjukdom korrelerar till halten av AAT hos de olika varianterna.

Tabell 1. De viktigaste fenotyperna av AAT, plasmahalten, risken for emfysem och prevalens i

Sverige.

Fenotyp | AAT-halt Risk for emfysem Prevalens i Sverige
(% av normal nivi)

PiMM 100 Ej okad 95 % (95/100)

PiMZ 70-90 Osiker 4,5 % (1/22)

PiSZ 40-60 Latt okad 0,0006 % (1/1600)

PiZZ 10-30 Kraftigt 6kad 0,0006 % (1/1600)

Pi00 <5 Kraftigt 6kad 1/1 000 000

Pi=Proteas inhibitor, Normal halt = 0,86—1,75 g/l.

AAT-brist orsakas av ackumulering av AAT-protein i levercellerna, vilket leder till minskad
utsondring i blodet. Hos PiZZ-individerna utsdndras endast 10 - 20 % av det syntetiserade AAT till
blodbanan. Vid den sillsynta fenotypen Pi00 bildas inget AAT i levern. Hos PiZZ-individerna bildar



AAT-molekylerna karakteristiska polymerer i levercellerna. Darfor har dessa patienter ocksa dkad
risk for leversjukdom. Négon 6kad risk for leversjukdom har inte pavisats vid de andra fenotyperna

med AAT-brist.

Diagnos av AAT-brist

Blodprov

I. AAT-halt i serum. Analysen &r tillgédnglig vid alla sjukhuslaboratorier i Sverige.

AAT ingér i analysen av plasmaproteiner (elektrofores) men kan ocksé analyseras separat.

II: S-Pi-typning (fenotypning av alfa-1-antitrypsin). Med isoelektrisk fokusering visualiseras de
vanligaste fenotyperna av AAT (PiM, PiS, PiZ) och deras kombinationer. Med fenotypning kan dock
inte heterozygoti med 0-allel identifieras (PiMO, PiS0 eller PiZ0), eftersom metoden inte kan
detektera om det finns en eller tvé likadana alleler.

Klinisk kemi, Labmedicin, Skanes universitetssjukhus (SUS) i Malmo &r det enda laboratoriet i
Sverige som utfor Pi-typning. Provet (SST-ror; 5 ml) skickas tillsammans med en konsultremiss.
Adress:

Klinisk kemi

Labmedicin

Skénes universitetssjukhus

SE-205 02 Malmo

Telefon: 040-33 14 20

E-post: Labmedicin@skane.se

II1: B-DNA alfa-1-antitrypsin (genotypning med DNA-sekvens). Med DNA-sekvensering kan
alla, dven de ovanliga genotyperna identifieras. Med DNA-sekvenseringen kan ocksa heterozygoti
avseende 0-allelen identifieras. Helblod (EDTA-ror; 5 ml) med en konsultremiss skickas till Klinisk

kemi i Malmo (se adress ovan).

Nir skall AAT kontrolleras?

Som screening ricker analys av AAT-halten i serum. For att utesluta forh6jd AAT-halt i samband
med infektion/inflammation, vilket kan kamouflera AAT-brist, bor C-reaktivt protein (CRP)
analyseras samtidigt [1]. Normal AAT-halt utesluter svar brist, varfor ingen ytterligare analys
behovs. Halten kan dock ibland vara normal vid fenotyp PiIMZ, men medfor inga kliniska
konsekvenser. Vi rekommenderar Pi-typning vid nedsatt AAT-halt (<0,86 g/liter) for att identifiera
fenotyperna PIMZ, PiSZ och PiZZ. DNA-sekvensering behovs endast om Pi-typningen inte kan



identifiera vilka varianter det ror sig om, eller om det &r viktigt att veta om det ror sig om
heterozygoti med 0-variant.
I Sverige finns inga officiella reckommendationer for analys av AAT. Vi rekommenderar darfor

foljande indikationer fran ERS/ATS:

emfysem eller KOL fore 45 ars alder

- emfysem eller KOL utan kénda riskfaktorer (rokning eller annan exponering)
- Overvdgande basalt emfysem oavsett alder

- spontan pneumothorax hos patient utan annan riskfaktor

- astma som inte &r fullt reversibel

- bronkiektasier utan annan kand orsak

- oklar leversjukdom

- nekrotiserande pannikulit

- C-ANCA-positiv vaskulit

- hereditet for emfysem, bronkiektasier, leversjukdom eller pannikulit

- PiZZ fenotyp hos syskon, barn eller foraldrar

Kliniska manifestationer vid AAT-brist

Fenotyp PiZZ (svir, homozygot AAT-brist)

Lungsjukdom

PiZZ-individerna har 6kad risk for lungemfysem, och rokning 6kar risken ytterligare. Basalt
emfysem &r karakteristiskt hos PiZZ-individerna. Spirometri visar kronisk luftvigsobstruktion som
vid KOL eller icke fullt reversibel astma. Kohortstudier har visat att tecken pa KOL finns redan fore
40 ars alder hos PiZZ rokare [5], medan aldrig-rokare kan utveckla luftvigsobstruktion senare, oftast
efter 50-ars alder [3]. Det dr oklart hur stor andel av PiZZ aldrig-rokare som utvecklar KOL.
Exponering for andra yttre riskfaktorer &n rokning, t.ex. yrkesexponering for luftvigsirriterande
dmnen, kan oka risken for utveckling av kronisk luftvigsobstruktion.

Det finns inga publicerade kliniska studier om behandling av luftvégsobstruktion vid KOL orsakad
av AAT-brist. Darfor skiljer sig behandlingen hos bristindividerna inte frdn behandlingen av KOL-
patienter med normal AAT-halt. Behandling och uppf6ljning vid KOL, oavsett genes, sker darfor
enligt nationella och internationella riktlinjer. Registerstudier har visat att patienter med PiZZ
fenotyp har battre 6verlevnad én KOL-patienter med normal AAT-halt bade under behandling med
langtidsoxygen (LTOT) och efter lungtransplantation [6—7].



Vi rekommenderar att alla individer med PiZZ, dven de med normal lungfunktion och utan symtom

ocksa kontrolleras vartannat dr med spirometri.

Leversjukdom

Fenotyp PiZZ innebér 6kad risk for leversjukdom béde i barndomen och i vuxen alder; neonatal
kolestas 1 tidig barndom samt levercirros och hepatocellulér cancer hos vuxna. Neonatal kolestas dr
10% vanligare hos PiZZ barn &n hos barn med normal AAT-halt [8]. Det ar oklart hur stor risken ar
for leversjukdom i vuxen dlder. Studier frén det svenska AAT-registret har visat att leversjukdom ar
den andra vanligaste dodsorsaken efter lungsjukdom hos vuxna PiZZ-individer [4,9] och att cirka 10
% av vuxna PiZZ-individer utvecklar leversjukdom: 7% levercirros och cirka 2% hepatocelluldr
cancer [10]. Prognosen vid cirros och hepatocellulér cancer dr ofta dalig, mediandverlevnad kring 2 -
3 ar [10]. Enligt registerstudier okar risken for leversjukdom efter 50 ars alder och mén har hogre
risk &n kvinnor [3]. Hittills har man inte funnit ndgot samband mellan leversjukdom och
alkoholdverkonsumtion, hepatitvirus eller leversjukdom i barndomen. Enligt ATS- och ERS-
rekommendationerna skall PiZZ-individerna f6ljas upp regelbundet med leverprover (Bilirubin,
ASAT, ALAT, ALP), forslagsvis vartannat ar. Dock detekterar leverproverna inte leversjukdom i
tidigt skede. Med stdd av resultat fran vara och andra studier rekommenderar vi att PiZZ-
individerna f6ljs upp regelbundet med ultraljud av levern, vartannat ar efter 50 ars dlder och
varje ar efter 60 ars alder. Syftet med denna rekommendation dr att diagnostisera leversjukdom

tidigt for att kunna inleda terapeutiska atgérder.

Andra organmanifestationer

Ett samband mellan PiZZ fenotyp och ANCA-positiv vaskulit och pannikulit dr vél ként. Bdda
tillstdnden dr mycket séllsynta [2]. En nyligen publicerad studie frdn det svenska AAT-registret har
visat att PiZZ-individerna har 6kad risk for vends tromboembolism [11]. Flera fallbeskrivningar om

okad risk for sjukdomar i andra organ har publicerats men har inte kunnat pavisas i storre material.

Fenotyp PiSZ (mittlig AAT-brist)

Lungsjukdom

PiSZ rokare har okad risk for utveckling av emfysem, men hos PiSZ aldrig-rokare har man inte visat
ndgon 0kad risk for lungsjukdom. Samma rekommendationer for behandling av KOL géller som vid
rokassocierad KOL. Vi rekommenderar att PiSZ-individer med normal lungfunktion och utan

symtom kontrolleras vartannat ar. Vid nedsatt lungfunktion krévs ibland titare kontroller.



Leversjukdom och andra organmanifestationer
PiSZ barn har ingen 6kad risk for neonatal kolestas. Hittills har man inte heller pavisat nagon 6kad

risk for leversjukdom eller andra organmanifestationer i vuxen lder.

Fenotyp PIMZ (litt AAT-brist)

PiMZ storrdkare har sannolikt 6kad risk for KOL/emfysem jamfort med storrokare med normal
AAT-halt, men aldrig-rokare har ingen okad risk. Vissa studier har visat en 6kad frekvens av fenotyp
PiMZ hos KOL-patienter, medan andra studier inte har visat ndgon 6kad frekvens. Det dr viktigt att
PiMZ-individerna avstar fran rokning. Hittills publicerade studier har inte visat ndgon 6kad risk for
leversjukdom hos PiMZ-individerna [12-13].

I Malmé pagér en studie for att jimfora lung- och leverfunktion hos PIMZ-individer som har
identifierats genom screening gentemot slumpvist utvalda kontrollpersoner fran befolkningsregistret.
PiMZ-individerna med normal lungfunktion och utan symtom behdver inga regelbundna kontroller.
Manga bristindivider &r intresserade av familjescreening, vilket vi bor vara generdsa med.
PiMZ-individerna kan bli informerade enligt foljande:

Fenotyp PIMZ ir ett arftligt tillstdnd utan risk for lungsjukdom hos icke-rokare, enligt dagens
kunskap. PIMZ rokare har 6kad risk for KOL/lungemfysem jimfort med rokare med normal AAT-
halt. Darfor ar det ytterst viktigt att avstd fran rokning.

PiMZ-individerna inkluderas inte i AAT-registret.

Behandling av AAT-brist

Den absolut viktigaste atgérden vid AAT-brist &r att helt avsta fran rokning!
Bristindividerna, som utvecklar KOL, behandlas enligt de rekommendationer som géller for KOL
hos patienter med normal AAT-halt, eftersom inga specifika studier finns gillande behandling av

luftvégsobstruktion vid AAT-brist.

Register over alfa-1-antitrypsinbrist (AAT-register)

Det svenska nationella AAT-registret startades 1991 och administreras pa Avdelningen for
lungmedicin, SUS, Malmd. Syften ér att studera AAT-bristens naturalhistoria och riskfaktorer for
lung- och leversjukdom, d6ka kunskapen om AAT-brist, stimulera till familjeundersdkningar och

samla patienter till behandlingsstudier. Initialt inkluderades endast PiZZ-individerna i registret.



Sedan december 2020 inkluderas ocksa personer med fenotyp PiSZ och andra (sdllsynta) fenotyper
med 14g AAT-halt.

Inklusionskriterierna dr alder >18 ar, fenotyp PiZZ, PiSZ eller annan fenotyp med lag AAT-halt och
skriftligt samtycke.

Klinisk kemi, Labmedicin, Malmo skickar kopia av Pi-typningen till AAT-registret pa alla patienter
hos vilka analysen har visat fenotyp PiZZ, PiSZ eller annan fenotyp med ldg AAT-halt. Registret
skickar ett anmélningsformulir till patientens behandlande 1dkare, som inhdmtar ett samtycke fran
patienten, ordinerar spirometri och blodprover for leverfunktion (ASAT, ALAT, ALP, GT) och
trombocyter och rapporterar resultat till registret. AAT-registret kan ocksé skicka samtycket
tillsammans med information och frageformuldr om symtom, rokvanor samt livskvalitet direkt till
patienten.

Efter inklusion f0ljs patienten upp vartannat ar. AAT-registret skickar frageformular till patienten
och uppfoljningsformulér till den behandlande lékaren, som kallar bristindividen for kontroll med
spirometri och samma blodprover som vid anmélan [14].

Malséttningen &r att alla PiZZ- och PiSZ-individer samt de som har en annan (séllsynt) fenotyp med
lag AAT-halt skall inkluderas i AAT-registret!

Fo6ljande dokument om AAT-registret kan inhdmtas frdn SLMF:s hemsida under fliken

Kvalitetsregister inom lungmedicin:

Allmén information till 1dkare vid anmélan
Frageformular till 1dkare vid anmélan
Frageformulir till ldkare vid uppfoljning

Samtycke och information om AAT-registret till personer med AAT-brist

Substitutionsbehandling med humant AAT

Sedan 1988 finns humant AAT, utvunnet ur blodgivarblod, tillgéngligt f6r substitution vid svar
AAT-brist [15]. Syftet med behandlingen dr att bromsa emfysemutvecklingen hos patienter, som har
utvecklat emfysem och har nedsatt lungfunktion. Tva preparat (Prolastina® och Respeeza®) ar
registrerade i Sverige, men dessa ingér inte i likemedelsformanen. Behandlingen ges som intravends

infusion med dosering 60 mg/kg kroppsvikt en gang i veckan.

Den godkénda indikationen for Prolastina® i FASS lyder: ”Prolastina anvénds vid
langtidssubstitutionsterapi hos individer med alfal-proteinashdmmarbrist (fenotyp PiZZ, PiZ(0),
Pi(00) och PiSZ) vid moderat luftvigsobstruktion (FEV; 35-60%) och efter utvirdering av patientens



kliniska tillstand (funktionsnedséttning)”

Indikationen for Respeeza® lyder: “Respreeza ér indicerat som underhdllsbehandling for att bromsa
utvecklingen av emfysem hos vuxna med allvarlig alfa-1-proteinashdmmarbrist (t.ex. genotyperna
PiZZ, PiZ(null), Pi(null,null), PiSZ).

Patienterna ska std pd optimal farmakologisk och icke-farmakologisk behandling och visa tecken
pa progressiv lungsjukdom (t.ex. ldgre FEV| dn forvéntat, nedsatt gangformaga eller dkat

antal exacerbationer) som utvdrderats av sjukvardspersonal med erfarenhet av behandling av alfa-1-
proteinashdmmarbrist.”

Placebo-kontrollerade studier

Tre dubbelblinda, placebo-kontrollerade studier avseende effekten av substitution med humant AAT
hos aldrig-rokande eller ex-rokande PiZZ-individer har publicerats [16-19]. I samtliga studier har
den primira effektvariabeln varit forandring i lungvivnadens densitet vid undersokning med

datortomografi (CT densitometri).
Forsta studien

Studien publicerades 1999, 56 patienter behandlades var fjarde vecka antingen med 250 mg/kg
kroppsvikt humant AAT eller placebo (albumin) i tre ars tid [16]. Studien visade nagot mindre
vévnadsforlust hos patienterna som behandlades med AAT jamfort med placebo, men skillnaden var

inte statistiskt signifikant (P=0,07).
Andra studien "EXACTLE",

Syftet med studien var att studera om CT densitometri kan anvéindas som primér effektvariabel 1
behandlingsstudier [17]. Totalt 77 patienter behandlades en géng i veckan antingen med 60 mg/kg
humant AAT eller placebo i 2 - 2,5 ars tid. Fyra olika statistiska metoder anvindes for att analysera
resultaten. Patienterna med aktiv behandling hade en minskad forlust av lungdensitet jamfort med
placebo med P-virden mellan 0,049 och 0,084. Ingen skillnad fanns mellan grupperna vad géller
lungfunktion (métt som FEV, eller diffusionskapacitet), antalet exacerbationer eller livskvalitet. I en
kombinerad analys av de tvd ovanndmnda studierna fann man en signifikant (£<0,006) lagre forlust

av lungdensitet hos de patienter som behandlats med AAT jimfort med placebo [18].
Tredje studien ("RAPID")

Totalt 180 patienter behandlades; 93 med humant AAT 60 mg/kg en ging i veckan och 87 med
placebo 12 ars tid [19]. Hos patienterna som erhdll aktiv substans noterades en signifikant ligre
forlust av lungdensitet jamfort med placebo-gruppen, nér densitet mattes vid total lungkapacitet

(TLC) (-1.45 g/l/ér vs. -2.19 g/l/ér; genomsnittlig skillnad 0.74 g/l/ar; p=0,03). Den arliga forlusten



av lungdensitet kvantifierades ocksé vid funktionell residualkapacitet (FRC) och vid en kombination
av TLC och FRC utan att man fann ndgon skillnad mellan grupperna. Ingen signifikant skillnad

fanns mellan grupperna avseende FEV,, diffusionskapacitet eller livskvalitet.

Sammantaget har resultaten frin dessa tre studier visat en effekt av AAT-behandling pa
lungdensitet métt med CT densitometri. Total vivnadsforlust var i medel ett gram/liter lagre per ar
hos patienter med aktiv behandling jamfort med placebo. Svagheter i studierna var ett litet antal

patienter och kort observationstid.

Efter avslutad RAPID-studie fortsatte patienterna behandlingen med aktivt ladkemedel i tva &rs tid i
en Oppen studie. Pa Irland fortsatte behandlingen ytterligare i upp till nio ar hos de 19 patienter som
hade deltagit i studien. Efter avslutad behandling fann man hos dessa patienter en kraftig 6kning av
antalet KOL-exacerbationer, jimfort med aret innan da behandling med substitution gavs (1,5+0,2
per patient vs. 0,5+0,1 per patient; P = 0,002). Tva patienter som hade respiratorisk insufficiens dog i
samband med exacerbationen [20]. Antalet exacerbationer under hela behandlingstiden med
substitution rapporterades inte, €j heller antalet exacerbationer under en ldngre period efter avslutad

behandling. Uppenbarligen dog ingen av de 19 patienterna under behandlingen.

I en annan nyligen publicerad studie har 6verlevnad jamforts mellan behandlade och icke-
behandlade patienter som var inkluderade i USA:s AAT-register. Man fann béttre 6verlevnad hos
patienter som nigon gang hade behandlats med humant AAT, och sambandet var oberoende av

lungfunktion [21].

For nérvarande pigar en dubbelblind, placebo-kontrollerad studie for att studera effekt och sdkerhet
av tvé olika doseringar av humant AAT (Prolastin C) och placebo, SPARTA-studien. I studien avser
man att inkludera cirka 350 patienter, vilka randomiseras till tre olika behandlingsarmar: aktivt
lakemedel med ordinarie dos (60 mg/kg/vecka), med dubbel dos (120 mg/kg/vecka) eller placebo.
Behandlingen ges en gang i veckan i tre ars tid. Det finns tva studiecentra i Sverige: Malmo och
Stockholm. Malmo har for ndrvarande tva satellitenheter dar de veckovisa infusionerna ges, i

Goteborg och Uppsala. Nya patienter inkluderas &tminstone till och med oktober 2022.

De placebo-kontrollerade studierna som har publicerats visar minskad reduktion av lungvivnad, métt
med CT densitometri jimfort med placebo. Effekt pd funktionsstatus, symtom, livskvalitet och
overlevnad har inte visats. Darfor dr den kliniska betydelsen av minskad forlust av lungvavnad, matt
med datortomografi, oklar. Till skillnad frén rokassocierad KOL &r det dock svart att genomfora
studier pé patientgruppen med lungfunktion som effektvariabel, eftersom mycket stora

patientmaterial krévs for statistisk ”power”. Dock har flera studier visat att kvantifiering av



lungdensitet kan utgora ett alternativ till spirometri for sjukdomsprogress och foreslas kunna

anvéindas som alternativ i kliniska provningar [22-23].

Indikationer for behandling

Tva preparat (Prolastina® och Respeeza®) finns tillgéngliga i Sverige for kliniskt bruk, men de ingér
inte 1 ldkemedelsformanen. Stdllningstagande till behandling kan dérfor bli aktuell i enskilda fall.
Vid ett sddant stillningstagande bor man beakta att det dr svért att utvirdera om behandlingen har

effekt hos en enskild patient. Startas behandling kan det darfor rora sig om livslang terapi.

Snabb progress av sjukdomen talar for start av behandling. Snabb progress av sjukdomen innebér
snabb nedgéng av FEV,och/eller av DLco och otvetydig progress av emfysemet pa HRCT. Nagon
exakt definition for en snabb nedgéang i FEV eller DLco finns dock inte.

Mattligt nedsatt lungfunktion och/eller sikra beldgg for progredierande sjukdom hos en ung patient

kan véga tyngre dn dalig lungfunktion hos en éldre patient.

I ett enskilt fall bor behandlingen foregas av en gemensam bedomning av flera kollegor, t ex pa en
gemensam rond/konferens. Verksamhetschef méste delta i beslutet med tanke pa de hoga

behandlingskostnaderna.
Indikationer for substitutionsbehandling

1) Fenotyp PiZZ och PiZ0 med ldg serumkoncentration av AAT (< 0,6 g/L med samtidigt normalt
CRP).

2) Aldrig-rokare eller ex-rokare med rokstopp for minst 2 &r sedan.
3) Lungemfysem verifierat med CT-thorax

4) Utover diagnosen KOL (FEV1/FVC kvot <0,70) FEV, mellan 35 och 60 % av forvéntat virde och
nedsatt (<70 % av forvintat) DLco.

Patienterna som startar behandlingen skall foljas upp strukturerat. For att samla kunskap om
behandlingseffekten skall varje patient som startar behandlingen rapporteras till AAT-

registret, var god se separat PDF-dokument for AAT-substitutionsbehandling.
Behandlingseffekten skall utvirderas och indikationen skall omprdvas vart tredje ar.

Viktigt att informera patienten vid behandlingsstarten att effekten utvirderas regelbundet och

att behandlingen kan avbrytas vid utebliven effekt!



Utvirdering av behandlingseffekten och uppfoljning av patienterna under behandlingen
1) CT-thorax vart tredje ar helst med métning av lungdensitet initialt och vid varje uppfoljning
2) Utdkad spirometri med diffusionskapacitet en gang/ar

3) 6-minuters gangtest en gang/ar

4) Sjukdomsrelaterad livskvalitet och symtom med SGRQ och CAT en gang/ar

5) Léakarbesok en gang/ar

6) Registrering av antalet exacerbationer/ar

Kriterierna for att avbyta behandlingen

Behandlingseffekten utvirderas vart tredje &r. Man kan dvervéga att avbryta behandlingen vid
utebliven behandlingseffekt baserat pd nedanstdende kriterier. Vid en sddan bedémning bor helst
sjukdomsprogressen under behandling jimforas med sjukdomsprogressen fore behandling. En

ofordndrad eller 6kad progress av sjukdomen under behandling kan tala for ett avbrytande.
Foljande kriterier talar for tydlig progress av sjukdomen:

1) Of6réndrad eller 6kad progress av emfysemet pd HRCT (minskad lungdensitet i genomsnitt
3g/L/ar)
2) Sankning av FEV| 1 genomsnitt >100ml/ar.

Behandlingen avbryts efter lungtransplantation. Om patienter terupptar rokningen skall

behandlingen avbrytas omedelbart.

Vid oklarhet kontakta oss per telefon eller e-post (v.g. se nedan).

Riktlinjerna ir granskade av SLMF:s vetenskapliga kommitté: prof. Anders Blomberg, prof.
Magnus Skold, prof. Arne Egesten, docent Magnus Ekstrom och docent Eeva Piitulainen.

Hanan Tanash

Docent, Overlikare

Tel 0790 989853
Hanan.tanash@med.lu.se

Lung-och Allergisektionen, Skanes Universitetssjukhus, Malmd, i juni 2022.
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Arlig rapport till AAT-registret infor och under substitutionsbehandlingen

Namn

Personnummer

Behandlande ldkare

Mottagning/klinik och sjukhuset

Behandlingsstart (datum)

Likemedlets namn:

Dosering av ldkemedlet (mg/kg + intervall)

AAT-halt (g/L) fore behandlingsstart

AAT-halt (g/L) under behandlingen (strax fore infusionen), kontrolleras efter 6 och 12 manader och
dérefter en gang per ar

Kopia av foljande undersékningar:
Utokad spirometri med statiska lungvolymer och diffusionskapacitet fore start av
behandlingen och dérefter en géng per ér.
6 minuters géngtest fore start av behandlingen och dérefter en gang per ar.

SGRQ fore start av behandling och dérefter en gang per ar.

CT-thorax fore start av behandlingen och dérefter vart tredje ar.

Uppfoljning till AAT-registret enligt registerprotokollet vart annat ar.

Skickas till
AAT-Register
Lung-och Allergisektionen

Jan Waldenstroms gata 24, plan 4,
205 02 Malméo
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Checklista for uppfoljning av individer med svar (PiZZ) och mattlig (PiSz) alfa-1-
antitrypsinbrist

Svar AAT-brist (PiZZ)

1-Dynamisk spirometri med reversibilitetstest vartannat ar.

2-Levernzymer (ASAT, ALAT, ALP, GT) och trombocyter vartannat ar.

3-Ultraljud lever vart fjarde ar upp till 50 ars alder, vartannat ar fran och med 50 ars alder och varje ar fran
och med 60 ars alder.

Mattlig AAT-brist (PiSZ)

1-Dynamisk spirometri med reversibilitetstest vartannat ar.

2-Levernzymer (ASAT, ALAT, ALP, GT) och trombocyter vartannat ar.
3-Ultraljud lever initialt vid diagnosen av AAT-brist och darefter vart fjarde ar.
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