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ARFTLIGHET OCH KOL

Bakgrund
Alfa-1-antitrypsin (AAT) ar ett
skyddsprotein som bildas i
levern, utsondras i blodet och
cirkulerar till kroppens alla
organ. Dess viktigaste uppgift
ar att skydda lungvavnad mot
nedbrytande enzymer som
finns 1 overskott hos rokare och
kan orsaka kroniskt obstruktiv
lungsjukdom (KOL) och emfty-
sem. Vid arftlig brist pa AAT
forsamras skyddet vilket okar
risken att utveckla KOL sar-
skilt hos rokare, men aven
icke rokare med svar AAT-brist
kan utveckla sjukdomen.

AAT-halten 1 blodet styrs av
tva anlag. Ju lagre halt av AAT
desto storre risk for utveckling
av KOL. Tabell 1 visar AAT-halt,
risken att utveckla KOL och
forekomst i svensk befolkning
vid de viktigaste anlagen
(sa kallade fenotyperna).

Diagnos av AAT-brist
AAT-halten 1 blodet analyseras
pa alla sjukhus 1 Sverige. Den
slutgiltiga analysen av anlag
som en person har (sa kallad
Pi-typning) sker vid Klinisk
kemiska avdelningen pa Skanes
universitetssjukhus, Malmo,
som fungerar som centralt
referenslaboratorium i Sverige.

Syfte och metod

Syftet med var forskning ar att
studera halsotillstand hos
personer med svar AAT-brist
och riskfaktorer for lungsjuk-
dom vid bristen.

Metoden ar att analysera
resultat fran ett nationellt
register over personer med svar
AAT-brist och att folja upp en
grupp av bristindivider som
identifierades vid fodelsen
under 1972 till 1974 da alla ny-
fodda barn 1 Sverige undersok-
tes avseende AAT-brist.

Fenotyp | AAT-haltiblodet | Forekomsti | Risk for KOL
(% av normal halt)| Sverige

PiIMM 70-130 93/100 Normal

P1MZ 48-66 1/22 Osaker

PiSS 51-69 1/1600 Osaker

PiSZ 31-43 1/750 Mattligt okad

PiZZ 13-17 1/1600 Kraftigt okad

TABELL 1. Deviktigaste anlagen av AAT (fenotyperna), AAT-halt, forekomst i Sverige och

risk for KOL
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FIGUR 1. AAT-registrets tillvaxt

Det svenska AAT-registret
Sedan ar 1991 tillfragas alla vux-
na personer med svar AAT-brist
(P1ZZ) 1 Sverige om de vill delta i
ett nationellt register. Regist-
rets tillvaxt visasifiguri.

Fram till juni ar 2011 har 1466
bristindivider inforlivats i
registret, vilket ar cirka 30%
av alla vuxna bristindivider 1
Sverige. Majoriteten (70 %) har
dock inte identifierats och
deras halsotillstand ar okant.

Analys av registerdata har
bekraftat att rokning ar den
viktigaste riskfaktorn for lung-
sjukdom och for tidig dod vid
svar AAT-brist. Exponering for
luftvagsirriterande amnen okar
ocksa risken for lungsjukdom.

Icke rokare som har identifie-
rats vid en halsoundersokning
har samma overlevnad som
svensk befolkning i genom-
snitt,
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www.med.lu.se/klinvetlund /aat_registret

Undersokning av alla nyfodda
barn under 1972-74

Som det enda landet i varlden
genomfiorde Sverige under aren
1972 till 1974 undersokning av
alla nyfodda barn avseende
AAT-brist. Bland 200000 barn
upptacktes 129 med svar brist
(P1ZZ). Gruppen {6ljs upp regel-
bundet.

Vid 34 ars alder hade icke
rokare normal lungfunktion,
men rokare uppvisade tidiga
tecken pa emfysem (KOL) vid
datortomografi (skiktrontgen)
och noggrann undersokning
av lungfunktion.

Slutsatser

Svar AAT-brist (P1ZZ) ar en
arftlig riskfaktor for utveckling
av KOL. Rokare utvecklar tidiga
tecken pa KOL redan vid 34 ars
alder.
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