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BEHOVER DU TILLGANG
TILL INFORMATION,
RESURSER OCH SINNESFRID??

DENNA GUIDEN AR DIN NYCKEL TILL ALFA-1

Forstdr du alfa-1-antitrypsinbrist? Har du kdmpat med en medicinsk ordbok
eller behovt anstringa dig for att forstd termerna som ldkarna anvinder? Eller
undrat vad du kan géra for att hélla dig frisk? The Big Fat Reference
Guide (BFRG) kommer att hjdlpa dig med svaren pd de hdr frdgorna. Det dr
den mest omfattande resursen som finns tillgdnglig ndgonstans for dem som
lever med alfa-1.

Med BFRG kan du forstd, hantera och leva med
alfa-1. Den har detaljerad information om genetik
och om hur man ska forstd lungsjukdom,
diskussioner om riskfaktorer i omgivningen,
forslag pd kosthdllning, nutrition, aktivitet och
kondition samt mycket, mycket mer. Dessutom
finner du praktisk information angdende
forsakring och funktionsnedsdttning samt
forklaringar av viktiga termer och de olika
diagnostiska testerna.

Denna ovirderliga resurs, som finns illgdnglig kostnadsfritt pd ndtet,
utvecklades av AlphaNet en icke vinstdrivande organisation, som med rdd om
hur man skéter sin hdlsa, hdngivet arbetar for aft forbdttra livet for patienter
med alfa-1. BFRG dr skriven av patienter och sjukvdrdspersonal och dr en del
av AlphaNets program for forebyggande och hantering av sjukdomen;
AlphaNet's Disease Management and Prevention Program (ADMAPP) vilket dr
en betydelsefull tjdnst som ges av personer med alfa-1 fill personer med alfa-1.

Anviind the Big Fat Reference Guide, skriven pd ett lttforstdeligt sprdk,
for aft ldra dig mer och dela med dig av din kunskap till din familj.

Registrera dig pd www.alphanet.org for aft fd tillgdng till BFRG idag.

Annonsen publiceras kostnadsfritt med fillstGnd av

ALPHA-1 FOUNDATION

Stiftelsen, The Alpha-1 Foundation, visar sitt erkdnnande for den mycket betydande insats AlfphaNet har gjort i utvecklandet av detta omfattande
program for alfapatienter och for att bidra med dver 30 miljoner dollar till stod for vért forskningsuppdrag.




Guide for individer som nyligen har diagnostiserats

Diagnosen alfa-1

Alfa-1-antitrypsinbrist, daven betecknad AAT-brist
eller alfa-1, ar en medicinsk diagnos som bor leda till
Oppna samtal med din ldkare och med din familj. Mdnga
individer som har diagnostiserats med alfa-1 lever fulla
och produktiva liv. Féljande information ar avsedd att
hjadlpa dig ldra dig mer om denna arftliga dkomma sa att
din familj kan agera férebyggande for att halla sig sa
friska och halsosamma som mojligt.

Dela med dig av denna informationen till din
familj och sjukvardspersonal. Mojligen vill du s6ka
professionell genetisk rddgivning och ta kontakt med
organisationer som finns listade i slutet av denna
broschyr for att ta del av ytterligare information.

Att forsta alfa-1

Alfa-1 ar en medfodd arftlig sjukdom. Alfa-1 kan ge
upphov till allvarlig lung- och/eller leversjukdom.
Ungefar 100 000 individer i USA berdknas ha alfa-1.

Hos friska personer produceras stora mangder av
proteinet alfa-1-antitrypsin (AAT) i levern varifran det
slapps ut i blodet. Proteinet tillverkas av normala gener
som ar en arftlig bestandsdel i varje cell som styr
specifika biologiska funktioner. Hos individer med alfa-1
producerar forandrade gener AAT-proteiner med
avvikande form. Det avvikande proteinet halls kvar i
levern och kan inte slappas ut i blodet. P4 sa satt uppstar
en brist i resten av kroppen.

Alfa-1 ar:

m En genetisk dkomma som drvs fran ens fordldrar.

m En markor for minskad mangd eller brist pa
AAT-proteinet i blodet.

m En orsak till Kronisk Obstruktiv Lungsjukdom, dven
hos patienter som aldrig varit rokare.

m En betydande orsak till genetisk leversjukdom hos
spadbarn och barn.

m En sjukdom som ofta blir feldiagnostiserad.

Alfa-1 kan orsaka:

m Lungsjukdomar, inklusive astmaliknande
symptom, kronisk bronkit, emfysem eller
bronkiektasier. Dessa problem, vanligen
forekommande hos vuxna kan orsakas av bristen
pa AAT-protein och benamns gemensamt KOL,
Kronisk Obstruktiv Lungsjukdom. Normala nivaer
av AAT-protein skyddar lungvavnaden fran vita
blodkroppar som cirkulerar i organet. Nar
nivan av AAT-protein ar lag eller frdnvarande kan
forsamring av lungan intraffa.

m Leversjukdomar, inklusive forhojda leverenzymer,
neonatal hepatit, kronisk leversjukdom, cirros och
levercancer ar problem som uppstar pa grund av
ackumuleringen av det avvikande proteinet i
levern. Fastéan mindre vanligt, kan alfa-1-relaterad
leversjukdom uppsta vid alla aldrar, fran spad till
vuxen. Levercancer forekommer vanligen bara
hos vuxna.

m Pannikulit, en hudsjukdom som orsakas av ett
overflod av vita blodkroppar. Pannikulit ger ofta
upphov till smartsamma knélar under eller
pa hudens yta.



Genetiken bakom alfa- 1

Hos var och en av oss bildas det normala
AAT-proteinet av ett genpar arvda fran vara foraldrar.
Varje fordlder ger en alfa-1-gen. Normalt protein gors av
en M-gen [se Tester for alfa-1]. Av okdnda anledningar
finns nastan 100 férandrade eller avvikande varianter,
aven benamnda alleler, av M-genen men bara ett fatal
kan orsaka allvarliga lung-, lever- eller hudsjukdomar.
Tva viktiga alleler ar S- och Z-varianterna. En individ med
ett par bestdende av olika genvarianter, t ex MZ-gener,
bendamns heterozygot. En individ med ett par bestdende
av sammavariant, t ex ZZ-kombinationen, benamns
homozygot. Individer med en normal och en avvikande
alfa-1 gen benamns barare. Individer med alfa-1 kan
antingen ha foraldrar som bada ar barare, en foralder
som ar barare medan den andra har svar brist eller tva
foraldrar som bada har svar brist.

Risker forenade med vanliga genetiska
varianter

Normal (MM):

Har inte sjukdomen och har inte heller ndgon
forandrad alfa-1-gen.
Barare (MS):

Det ar osakert om det foreligger nagon risk for att
utveckla sjukdomssymtom men individen har forvisso
en forandrad alfa-1-gen. De flesta studier visar inte pa
nagon forhojd risk for sjukdom.

Barare (M2):

En MZ-barare kan ha en mildare AAT-proteinbrist
men utvecklar sdllan sjukdomssymtom trots att
han/hon ar barare av en forandrad gen.

Alfa-1 (SZ) eller (ZZ) eller (NULL NULL):

Mattlig (S2) till allvarlig (ZZ, Null Null) AAT-brist.
Denna individ har tva forandrade alfa-1-gener och
riskerar att utveckla alfa-1-relaterad sjukdom.

Hur alfa-1 arvs

FIGUR 1
Drabbad
av alfa-1 C—
Miw 77
Barare I I
av alfa-1
Ingen alfa-1 i _’_i‘

72z ||| Ms 2z ||| v Mz ||| Mz
1 I

*Partner/makar dr

SZ Mz | MZ

markerade med bla kantlinje.

|
é!!% Mz | | MM




Tester for alfa-1

Alfa-1-diagnosen stalls vanligen genom tre ganska
sofistikerade laboratorietester som kraver ett litet
blodprov. Testerna:

1. Mater nivan av AAT-protein i blodet

2. Bestammer proteinets fenotyp och

3. Bestammer patientens alfa-1-genotyp.

Alfa-1-blodnivaer

De flesta kommersiella medicinska laboratorier kan
mata blodnivder av AAT-protein. Kliniskt betydande brist
forekommer nar blodnivderna ar lagre an 80 milligram
per deciliter (mg/dl) eller 11 mikromolar (um). Patienter
med sd ldga nivaer karaktariseras som individer
med alfa-1.

Alfa-1 fenotyp

Detta test bestammer vilken typ av alfagen (t ex
MM, MZ, SZ eller ZZ) som finns i ditt blod genom att
studera proteinets rorelse over ett sarskilt elektriskt falt.
Man har identifierat ndra 100 typer av alfa-1-
genvarianter som producerar AAT. Varje individ har dock
bara en typ av protein. SZ och ZZ fenotyperna dr de
vanligaste typerna som kopplas samman med laga
blodvarden (de allvarligaste bristerna) av AAT-proteinet.

Alfa-1-genotyp

Genotypen bestdams genom ett test som identifierar
den faktiska genetiska varianten som producerar
AAT-proteinet. Detta test faststaller S- och Z-allelerna
med mycket hdg tillforlitlighet.

De flesta medicinska laboratorier redogor for
blodnivaer av AAT och fenotyper; specialiserade
laboratorier krdvs for att bestamma genotypen. Din
lakare kan foresla den bésta testningsstrategin for dig
och dina familjemedlemmar.

Lungsymtom pa AAT-brist

Om du har andningssymtom kan du och din lakare
marka:

m Andndd antingen vid vila eller anstrangning.

m Ronki (vasande eller pipande andning), ihallande
hosta

m Aterkommande lunginfektioner

m |hdllande sputumproduktion (slem)

m Historia av misstdnkta allergier och/eller astma
m Bihdleinfektioner

Mojliga leversymtom
m Forhojda leverenzymnivaer upptackta via
lakarordinerat blodprov
m Gulsot eller gulfargning av 6gon och hud

m Forstorad lever och/eller mjalte, vilket kan noteras
av patienten, foralder till ett barn eller lakare

m Ascites eller vatskeansamling i buken

m Cirros, omfattande bildning av arrvavnad av
levern som noteras av en lakare

m Blodiga uppstotningar
m |hallande klada

m Markbar forsamring av ork eller tendens att latt bli
utmattad

m Svart- eller lilaskiftande, mork eller blekfargad avforing
m Dalig aptit

Aven individer med alfa-1 kan sakna
tecken eller symptom

Aven om du inte har symptom bor du félja rekommen-
dationerna nedan. Om du har en halsosam livsstil och soker
adekvat medicinsk vard kan du halla dig frisk. Detta betyder
dock inte att du inte kan fa symtom i framtiden. Darfor bor
ditt tillstand hallas under uppsikt av vardpersonal. Du kan
be om att fa ett exemplar av Alpha-1 Foundation’s
Healthcare Provider’s Guide for att ge till din lakare.

Vad innebar det for mig att ha alfa-1?

Foljande stycken behandlar omraden som potentiellt
ar stora orosmoment for individer med alfa-1. Resurserna
som finns fortecknade pa baksidan av denna broschyr,
samt AlphaNet’s Big Fat Reference Guide (se framsidans
insida), tillhandahaller rad och stod. Dessutom kan
genetisk radgivning ge det stéd och den kunskap som
behovs for initierade beslut.



Att ha alfa-1 kan foranleda:

Livsstilsforandringar

Om du eller ditt barn har alfa-1 kan det vara
nodvandigt att gora livsstilsférandringar for att behalla
en god hélsa. Detta inkluderar:

m Att sluta roka och se till att individen, vuxen eller
barn, haller sig undan fran passiv rokning

m Att undvika att utsatta sig for damm och angor
m Att motionera regelbundet
m Att ha en god kosthallning

m Forsiktig alkoholkonsumtion eller att helt undvika
alkohol. Att dricka alkohol kan skada levern hos
friska personer. Manga auktoriteter
rekommenderar att ZZ-patienter dricker endast
sma mangder alkohol vid enstaka tillfallen eller
ingen alkohol alls. Patienter med tecken pa
leverskada bor undvika alkohol helt och hallet.

m Kontrollera noga innehallet i receptfria ldkemedel,
vitaminer och 6rtmediciner. Undvik produkter
som innehaller acetaminofen/paracetamol och
alkohol vilka bada ar skadliga for levern.

m Informera sjukvardspersonal om du tar
vitamintillskott eller 6rtmediciner.

Medvetenhet om omgivningen
Rekommendationer angaende individens
omgivning inkluderar att undvika féroreningar som
irriterar lungorna samt att undvika @mnen som ar
skadliga for levern. Individer bor bedéma sin hem- och
arbetsmiljo noggrant och, om behovligt, radfraga
yrkesmedicinsk specialist. Exempel pd sddana
irriterande fororeningar i omgivningen ar:
m Cigarettrok, fran aktiv eller passiv rokning
m Fororeningar fran industrier och frdn omgivningen
till exempel damm, pollen frdn blommor och trad,
aska, flyktiga amnen, rék och andra allergener
m Luftféroreningar
m Vedspisar
m Angor fran rengéringsmedel som t ex blekmedel,
ammoniak eller andra hushalls- eller industriella
rengdringsmedel
m Farger eller giftiga amnen
m Man bor ocksa vidta forsiktighetsatgarder nar
man hanterar kemikalier och andra @mnen som
kan tas upp genom huden. Levern avgiftar giftiga
kemikalier som kommer in i kroppen. Om levern
skadas sa forandras avgiftningsprocessen.

Mer frekventa besok hos ldkaren
Individer med alfa-1 bor soka specialistvard och kan
behova konsultera sin vardgivare oftare.

Olika behandlingar
Det finns olika m&jliga behandlingar for individer
med alfa-1 beroende pa deras symtom. De vanligaste ar:

m Beteende- och livsstilsférandrande behandling
m Medicinsk behandling fér lungproblem
m Kirurgisk behandling for lungsjukdom

m Behandlingsschema fér komplikationer av
leversjukdom

m Organtransplantation

Vad ska jag gora nu?

Individer med alfa-1 ska ALDRIG roka. Det ar bevisat
att rokning av tobaksprodukter avsevart okar risken for
och graden av emfysem hos individer med alfa-1 och kan
forkorta deras liv med sa mycket som tio ar eller mer.
Motion- och kostprogram bidrar ocksa till att behalla en
friskare kropp. Du maste strava mot att na och
uppratthalla en hdlsosam livsstil genom att folja
rekommendationerna nedan:



Sluta roka

Om du roker ar det oerhort viktigt att du slutar. Det ar
nodvandigt eftersom rokning forstor den lilla mangd
AAT-protein som finns i lungorna hos de som ar drabbade
av sjukdomen, och attraherar vita blodkroppar med
enzymer som skadar cellerna. De har skadliga enzymerna
skyndar pa utvecklingen av lungsjukdom. Om du ar en
individ med alfa-1 har dina lungor inte det normala
forsvaret mot vita blodkroppar. Om ditt barn har fatt
diagnosen alfa-1 ar det viktigt att det skyddas mot passiv
rokning. Lar dina barn om farorna med rékning och vikten
av att undvika passiv rokning.

Undvik fororeningar och infektion

Du bor undvika luftféroreningar som kan inandas,
bade pa jobbet och i den omgivande miljon. Detta
inkluderar pollen, damm, organiska dngor och passiv
rokning. Dessa substanser kan irritera dina lungor och
orsaka eller forvarra lungproblem. Kemikalier kan ocksa
absorberas genom huden och pa sa satt skada levern.
Undvik alltid luftféroreningar och aerosol-sprayer. Det ar
ocksa viktigt att forsta att du kan komma i kontakt med
fororeningar och infektioner bade i hemmet och pa
arbetsplatsen.

Pa arbetsplatsen

Undvik att exponeras for oorganiskt eller organiskt
damm (kol, ho etc.) irriterande gaser (klor, isocyanater
etc.). Leta upp den mest halsosamma arbetsmiljon som ar
mojlig. Krav ren luft inomhus med ventilation och
luftfiltreringssystem och undvik passiv rokning. Bar
skyddsklader sasom gummihandskar nar du handskas
med kemikalier eller andra medel som kan tas upp genom
huden. Las etiketter noggrant. Som tidigare foreslagits,
radfraga en specialistinom yrkesmedicin om du har nagra
farhagor om specifika effekter av arbetsrelaterad
exponering av dina lungor och din lever.

I hemmet
Du bor undvika:
m Hushallskemikalier
m Irritament for luftvdagarna fran vedeldade spisar,
damm, pollen och passiv rokning
m Klor och ammoniak, som finns i vanliga
rengdringsprodukter for hemmet
m Bekdmpningsmedel mot skadedjur
m Har och mjall fran husdjur
Eftersom bakteriella och virala infektioner ar skadliga
for lungorna ska du undvika kontakt med sjuka eller
smittsamma personer sa langt det ar mojligt. Att tvatta

handerna med tval ar det basta sattet att undvika bade att
dra pa sig och sprida smittsamma sjukdomar. Bar med dig
handdesinfektionsmedel for de tillfdllen da det inte ar
mojligt att tvatta handerna.

Utarbeta ett traningsprogram

Regelbunden motion forbattrar attityd, uthallighet
och fysiskt vdlbefinnande. Motion dr oumbarlig for alla
personer med alfa-1. Det ar viktigt att trana saval
andningsrelaterade muskler i brostet och éverkroppen
som de stora musklerna i benen.

Promenadprogram

Promenadprogram (sarskilt inomhus i klimatkon-
trollerade shoppingcentra), att ga, simma, och/eller
cykla, allt kan forbattra din lungfunktion och uthadllighet.

Traningsprogram for lungrehabilitering

Ett traningsprogram for lungrehabilitering ar starkt
rekommenderat for personer med alfa-1 i alla stadier av
lungsjukdom eller luftvagsproblem. Ett traningsprogram
som innehaller motion, andningsévningar, utbildning,
rokavvanjning och kostradgivning kan hjalpa dig att na
din hdgsta aktivitetsnivd. Som med alla trdningsprogram
bor detta diskuteras med och rekommenderas av
sjukvardspersonal.

Personligt traningsprogram

Du kanske vill ha ett personligt utformat
traningsprogram med en noggrann uppféljning av din
vardgivare, och/eller tranare. Borja motionera langsamt
och bygg successivt upp programmets intensitet
allteftersom din tolerans okar.




Utarbeta ett kostprogram

Lampliga matvanor kan hjalpa dig att bevara
lung- och leverfunktioner. Darfor bor du upprétta eller
uppratthalla goda matvanor. Att bibehalla en idealisk
kroppsvikt ar viktigt vare sig du har lung- och/eller
leversjukdom eller inte. Dessutom antyder viss veten-
skaplig forskning att personer med lungsjukdomar
behover ett hogre kaloriintag an personer med friska
lungor. Om du har lung- och/eller leverproblem bor du
Overvaga att ta kontakt med en kostradgivare eller
dietist for att uppratta ett individanpassat kostprogram.

Naringsbehovet for patienter med alfa-1-relaterade
leverkomplikationer ar hogst individuella. Eftersom
vatskeansamling i kroppen ar vanligt forekommande
kan intag av natrium och proteiner vara viktig fraga.
God kosthallning rekommenderas.

Fardiglagad mat i hel- och halvfabrikat innehaller till
exempel ofta hoga natriumbhalter, sa alfapatienter bor
lasa etiketterna noggrant. Vegetabiliska proteinkallor ar
battre an animaliska. Vitamin A, B3 (niacin) och
jarntillskott kan stressa en redan utsatt lever. Hos
personer med alfa-1 och tecken pa leverkomplikationer
kan fettabsorptionen vara férandrad. Darfor kan din
lakare eller kostrddgivare rekommendera att du
kompletterar kosten med vitamin A, D, E och K.

For spadbarn som uppvisar svarigheter att dta, dalig
tillvaxt och svag utveckling rekommenderas ofta en
speciell modersmjolksersattning. Ibland kan total
parenteral nutrition (TPN) vara nddvandig.

Minska stressfaktorer

Individer med alfa-1 redogor for fordelar med att
anvanda stressreducerande tekniker inklusive manga
avslappningsovningar. Dessa avslappningstekniker kan
ocksa bidra till en positiv syn pa livet och kan medverka
till att forhindra depression. Har féljer ndgra mojligheter
att betanka:

m Yoga

m Meditation

m Andningsévningar

m Muskelavslappning

m Biofeedback

m Visualisering

m Hypnoterapi

m Positivt tankande

Vilka ar de radande behandlingarna for
alfa-1?

Kanske kan du dra fordel av en férandring i din
livsstil. Men om du har lung- och/eller leversjukdom ska
du soka medicinsk expertisvard for att behandla din
sjukdom.

Vaccinationer

m Det ar viktigt att du vaccinerar dig mot influensa
varje ar. Att anvanda dessa preventiva
vaccinationer ar av storsta vikt.

m Pneumovax-vaccinet kan hjalpa till att forhindra
lunginflammation. Overvig att upprepa denna
vaccination vart sjatte ar.

m Diskutera vaccinationer mot Hepatit A och B med
din lakare.

Aggressiv behandling av lunginfektioner

Det ar viktigt att genast meddela din lakare nar du
misstanker att du har en lunginfektion. Eftersom
lungorna innehaller fler vita blodkroppar nar du har en
infektion (och darmed mer destruktivt enzym), kan det
vara nddvandigt att ta antibiotika for att bekampa
infektionen.

Dessa dr symptom att vara uppmarksam pa:

m Feber (med eller utan frossa)

m Okad andfdddhet

m Mer frekvent hosta

m Forandringar i farg eller konsistens av sputum
(upphostat slem)

Ytterligare forebyggande atgarder
Tvatta ofta dina hander med tval for att forhindra
overforing av virus- och bakterieinfektioner



Behandlingar for alfa-1-relaterad
lungsjukdom

Antibiotika

Bakteriella infektioner i lungan kan leda till ett
dramatiskt tillflode av vita blodkroppar in i lungvavnad
och luftvagar, ndgot som kan vara en av de framsta

orsakerna till nedbrytning av lungorna hos alfapatienter.

For att minimera risken foresprdkar manga lakare
aggressiv antibiotikabehandling vid forsta tecken pa
lunginfektion. Aven om exacerbationer i lungan kanske
inte orsakas av bakteriell infektion eller ar orsakat av ett
virus, som inte kan forvantas bli battre av antibiotika,
kan fordelarna med detta aggressiva tillvdgagangssatt,
for vissa patienter, uppvdga riskerna med
Overanvandning av antibiotika. Riskerna inkluderar
tillvaxtstimulering av antibiotikaresistenta bakterier,
Overdriven svamptillvixt och tillvéxt av andra
substanser som kan leda till sjukdomar och allergiska
reaktioner.

Bronkdilaterare

Ndgra av symtomen pa alfa-1 liknar de som
forekommer vid vanliga lungsjukdomar sdsom astma
och KOL. Bronkdilaterare ar lakemedel som vanligtvis
ges via inhalatorer. De kan vara till nytta for att avhjalpa
lungsymtom. Ibland kombinerar man olika typer av
bronkdilaterare for att maximera effekten. Dessa
lakemedel ger ett battre luftflode in och ut ur lungorna
genom att verka avslappnande pa den glatta
muskulaturen som omger luftvagarna.

Kortikosteroider

Baserat pa din lakares rekommendation, kan
anvandandet av kortikosteroider (steroider) vara en
lamplig behandling av lungsymtom for vissa individer.
Steroider hjalper till att reducera inflammation inom och
runt luftvdgarna. De kan administreras via inhalator, i
tablettform eller genom intravends injektion (in i en
ven). Steroider administrerade i tablett- eller
injektionsform ar vanligtvis forbehallna behandling av
svara lungproblem.

Syrgasbehandling

Syrgastillskott kan vara en viktig och livrdaddande
behandling for personer med laga syrenivder i blodet.
Vissa personer behover dock syre huvudsakligen vid
motion och under sémn. For vissa dr det sarskilt viktigt
vid flygresor eller vistelse pa hég hojd. Fraga din
vardgivare om ditt behov av denna behandling.

Substitutionsterapi

Substitutionsterapi innebar att man tar emot
AAT-protein som har renats ur blod som donerats av
personer med normala alfa-1-gener. Detta ar en lamplig
behandling for manga alfapatienter med lungproblem.
Behandlingen hojer blodets proteinnivaer.
Substitutionsterapi ges vanligtvis intravendst en
gang i veckan.

Substitutionsterapi ar inte ett botemedel, den kan
inte upphava den lungskada som redan har uppstatt och
inte heller behandla eller férhindra alfa-1-relaterade
leverproblem. | nuldaget kan substitutionsterapi endast
ordineras for individer med alfa-1-relaterat emfysem, som
star under professionellt 6vervakad medicinsk vard.

Kirurgiska alternativ

Din lakare kan utvardera behovet av ett av de tva
kirurgiska alternativ som rekommenderas for patienter
med svar alfa-1: lungvolymreduktion och
lungtransplantation.

Lungvolymreduktion

Lungvolymreduktion kan forbattra andningen
genom att fysiskt ta bort en del av den varst skadade
lungvavnaden. Resultatet ar varierande och kan komma
att bestd i endast nagra ar.

Lungtransplantation

Lungtransplantation av ena eller bada lungorna ar ett
alternativ for vissa alfapatienter med svar lungsjukdom.
Immunosuppressiva lakemedel ar nodvandiga hela livet
efter en transplantation. Som med all kirurgi beror
resultatet av och livskvalitén efter en sadan operation pa
ett antal olika variabler som ar specifika for varje individ.
Konsultera din lakare fér information om dessa alternativ.
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Behandlingar for alfa-1-relaterad
leversjukdom

Substitutionsterapi

Det finns inga bevis for att substitutionsterapi har
nagon verkan vid behandling av leverproblem orsakade
av alfa-1.

Allmén behandling av leverkomplikationer

Det ar viktigt for foraldrar, vardgivare och makar att
vara medvetna och informerade om varje tecken pa
mojliga komplikationer relaterade till leversjukdom.
Ytterligare diskussion och referenser angaende
diagnosen och behandlingen av svar leversjukdom
hittar du i broschyren Levern och alfa-1-antitrypsinbrist.
Nar val leverskada har upptackts hos en person med
alfa-1, ar den forsta atgarden att utvardera dess livsstil
och identifiera intag av potentiellt farliga levergifter
sasom alkohol, h6ga doser av vissa vitaminer samt vissa
mediciner. Liksom for barn kravs noggrann uppféljning
av avvikande leverfunktion. Leversjukdom behandlas
symtomatiskt och férebyggande. Hos vuxna kan
symtom som blodiga uppstotningar intraffa plotsligt
utan tidigare tecken pa sjukdom.

Substanser i vissa mediciner kan vara skadliga for
din lever. Det kan galla bade receptbelagda och receptfira
ldkemedel innehallande paracetamol eller alkohol, och
naringstillskott sasom vissa vitaminer, orter och
proteindrycker. Gor en lista 6ver alla mediciner du
anvander och gd igenom den med din lakare.
Leverskadan kan ofta visa sig vara mild och tillfallig.

Medicinska/kirurgiska procedurer
Det finns flera behandlingsalternativ som kan bli
nddvandiga for att forbattra symtomen av framskriden
leversjukdom. Dessa inkluderar:
m Large volume paracentesis (LVP), en omfattande
ascitestappning d v s avlagsnande av storre
mangd vatska fran buken.

m Banding (gummibandsligatur) eller skleroterapi av

vener i esofagus for att reducera blédning fran
uppsvullna vener. Vid banding anvander man
gummiband for att stoppa blodflédet. Skleroterapi
innebar injicering av ett kemiskt irriterande amne
som far venen att skrumpna och blodflédet att
skiftas over till intilliggande friska blodkarl.

m Portdder dekompression, som reducerar trycket i
blodkarlen som garin i levern fran
matsmaltningsorganen. Detta dr en omfattande
operation som anvander shuntar for att lagga

om blodflédet till levern och minska trycket i
blodkarlet.
De tva sistnamnda alternativen hjalper till att
kontrollera risken for blédning hos de som har
framskriden leversjukdom.

Levertransplantation

En levertransplantation kan dramatiskt forbattra
symtomen pa langt framskriden leversjukdom orsakad
av alfa-1. Eftersom organmottagaren kommer att borja
producera den donerade leverns protein, bor nivaerna
av alfa-1-protein vara normala efter transplantationen.
Alternativet med transplantation fran levande donator
ar tillgangligt vid ndgra transplantationsenheter. Om du
bestammer dig for att utforska detta alternativ ska du
forst kontrollera med transplantationscentret for att vara
saker pa att alternativet ar tillgangligt for dig.




Andra angeldgna fragor for personer
med alfa-1

Nedan finns en lista Over nagra fragor som du
kanske funderar pa efter att du har fatt din diagnos.
Dessa ar endast en utgangspunkt for diskussioner med
din lakare, genetiska radgivare eller andliga radgivare.

Medvetenhet
Overvig att bara ett armband eller halsband som
anger viktig medicinsk information.

Psykosocialt- och familjestod

Q: Vad ska jag berditta for min familj?

A: Vi rekommenderar att du berattar for biologiska
slaktingar om sjukdomen pad grund av dess genetiska
natur.

Q: Bor jag uppmuntra familjemedlemmar att testa sig?

A: Efter att ha radgivit med din lakare &r det rimligt att
du uppmuntrar dina biologiska slaktingar att Iata testa
sig for alfa-1. Pa grund av sjukdomens genetiska natur
kan dina slaktingar vara barare eller ha sjukdomen sjalva.
Man behoéver dock tanka igenom fragor rérande genetisk
diskrimination i samband med anstallning och forsakring .
Konfidentiell medicinsk testning finns tillganglig genom
en forskningsstudie vid the Medical University of South
Carolina (MUSC); maila alphaone@musc.edu

Anstéllning

Q: Kan jag fortsdtta att arbeta?
A: Svaret pa denna fraga beror oftast pa tva faktorer:
m Ditt nuvarande hélsotillstand, och

m Risken att pa jobbet utsattas for oonskade dmnen
i luften sdsom damm och angor eller andra farliga
kemikalier som kan komma i kontakt med din hud.

Att arbeta ar bra for ditt mentala och emotionella
valmdende. Om, efter diskussion med din lakare, du har
mojlighet att arbeta och kan undvika risker pa
arbetsplatsen, bor du fortsatta att arbeta. Annars kanske
din lakare foreslar ett byte av arbete for att reducera
eventuella risker. Notera att ditt berdttigande till fortsatt
sjukforsakring kan variera mellan stater. Om du byter
jobb efter att du har fatt din diagnos kan frdgan om
information av kand sjukdom paverka ditt
forsakringsskydd i framtiden.

Q: Vad gdiller angdende invaliditetsforsékring?

A: Om ditt halsotillstand forhindrar dig fran att arbeta
ska du diskutera med din vardgivare och andra som har
kunskap inom omradet om du dr berattigad till
invaliditetsersattning.

Konfidentialitet

Q: Vem kommer att fa reda pa att jag har alfa-1?

A: Testresultaten kommer att inkluderas i din journal.
Trots att journalen generellt sett behandlas
konfidentiellt kan forsakringsbolag, vardinrattningar
och eventuellt andra berorda fa tillgdng till informatio-
nen. Detta skulle kunna paverka framtida anstallning
och forsakringsférmaner. Du kan bli testad konfidentiellt
for alfa-1 genom the Medical University of South
Carolina (MUSCQ).

Q: Fér vem bor (eller maste) jag avsl6ja min diagnos?

A: Du maste sjalv ta beslut om vem du vill avsldja din
diagnos for. Det rekommenderas dock starkt att du
berattar for biologiska slaktingar om risken som forelig-
ger att de kan ha alfa-1 och att du uppmuntrar dem att
testa sig. Du bor ocksa informera framtida vardgivare.
Du kan vara tvungen att informera ditt forsakringsbolag
om du byter férsakring.

Att fa en alfa-1-diagnos kan vara 6vervaldigande
och potentiellt upprorande. Det ar viktigt att dela med
sig av informationen till sin familj och att vid behov stka
professionell radgivning.



Ordlista over svara termer

Alfa-1-antitrypsinbrist (alfa-1): Ett genetiskt tillstand orsakat av oférmagan att frigéra
AAT-proteinet fran levern, vilket leder till en brist i hela kroppen. Personer med alfa-1 kan utveckla
leverproblem eller lungsjukdomar sdsom emfysem eller hudsjukdomen pannikulit. Andra har inga
symtom eller sjukdomar.

Alfa-1-antitrypsinprotein: Alfa-1-antitrypsinproteinet (AAT) produceras framst i levern som frigor
det till blodet hos friska individer. Alfa-1-proteinet har manga funktioner varav en ar att skydda
kroppens kansliga vavnader fran att forstoras av neutrofilt elastas, ett vdvnadsnedbrytande enzym
som framst finns i cirkulerande vita blodkroppar. Dessa enzymer frigors i vavnad nar vita
blodkroppar bekampar infektioner.

Allel: Ett annat begrepp for den forandrade formen av en gen. Z-allelen &r till exempel en férandrad
form av M-genen. Det finns manga olika genalleler for alfa-1.

Antibiotika: Antibiotika ar lakemedel som kan déda eller stoppa tillvaxten av bakterier. Termen
anvands ibland for att beskriva lakemedel som kan behandla alla typer av infektioner till exempel
sadana som orsakas saval av bakterier som svamp, tuberkulos och till och med virus.

Ascites: Ansamling av vatska i buken.

Astma: En lungsjukdom som kdnnetecknas av en utbredd fortrangning av luftvagarna pa grund av
kramp i luftvdgarnas glatta muskulatur, svullnad av luftvéagarnas slemhinna och narvaro av slemi
de inre luftvagarnai lungan.

Bilirubin: Bilirubin ar en biprodukt, som vanligtvis bildas i levern, vid sonderdelning av réda
blodkroppar. Det skapar den gula tonen av vanligt serum, den gul-grona nyansen av galla,
avforingens bruna farg och urinens gula farg. Nar levern inte fungerar normalt kan bilirubinnivan
Oka vilket orsakar gulsot, gulfargning av 6gon och hud.

Biopsi: Termen biopsi anvands for att beskriva bade en procedur for att avlagsna vavnad fran ett
organ eller det vavnadsprov som undersoks i mikroskop. Det finns tre grundlaggande typer av
biopsi: finndlsbiopsi, biopsi med grovre, ihdlig nal och en biopsi dar vavnadsprovet avlagsnas
med ett snitt.

Bronkiektasier: Kronisk dilatation eller utvidgning av lungans bronker ar ett tecken pa bronkiektasier.
Det orsakas ofta av inflammatoriska sjukdomar eller bronkobstruktion och leder till kronisk
lunginfektion.

Cirros: Cirros ar omfattande arrbildning och férhdrdnande av levern. Detta tillstand dr oftast
forbundet med langt framskriden leversjukdom.

Emfysem: En lungsjukdom som innebdr skadade alveoler, eller luftblasor i lungorna. Vid emfysem
toms de skadade luftblasorna inte pa ett normalt satt vilket gor att det blir svarare att andas.
Lungor med emfysem kan ha svart att tdmma ut anvand luft med normal hastighet och darmed
att fyllas igen med tillrackligt mycket frisk luft for att adekvat tillgodose kroppens syrebehov. Hos
personer med alfa-1 blir lungorna faktiskt 6verdrivet uppblasta, eller forstorade, och emfysemet
forekommer huvudsakligen i de nedre delarna av lungorna eftersom det ar dit det mesta av
AAT-fattiga blodet flyter. Rokningsrelaterat emfysem forekommer vanligtvis i dvre delen av
lungorna. En person med alfa-1 som roker eller har rokt kan ha emfysem i hela lungorna.

Esofagusvaricer: Forstorade vener i esofagus pa grund av 6kat tryck i portadern genom vilken blod
flyter in i levern. Detta uppstar vanligen vid cirros.

Fenotyp: Den specifika typen av AAT-protein som cirkulerar i blodet; den bestams genetiskt genom
alfa-1-generna som forts vidare fran din mamma och pappa. Andra miljobetingade faktorer kan
ocksa paverka proteintypen.



Flegma: Tjockt, klibbigt och tradigt slem som utséndras fran luftvdgarnas slemhinna, till exempel vid
en forkylning eller annan luftvagsinfektion.

Gener: Gener ar sektioner av DNA som bestammer specifika egenskaper hos manniskan. Det finns
25 000 gener. Varje fordlder ger dig en gen som ensam eller i kombination resulterar i vissa
egenskaper. Gener innehaller ocksa instruktioner for tillverkning av proteiner, som alla har olika
funktioner i kroppen.

Genotyp: Det manskliga genomet ar en valdigt ldang och komplex sekvens av gener. Genotypen ar en
beteckning for en variant av sekvensen i en viss gen. Den specifika forandringen i en individs
alfa-1-gensekvens, en sa kallad genotyp, bestammer deras sarskilda karaktdr d v s deras fenotyp.

Gulsot: Ett tillstand som kannetecknas av en gulaktig fargning av hud, 6gonvitor, munvavnad och
kroppsvatskor pa grund av dverskott av bilirubin i blodet.

Hepatit: Inflammation i levern som kan vara orskad av virus, abnormaliteter i immunsystemet och
ldkemedel, sa val som av alfa-1.

Hepatomegali: Forstoring av levern. | vissa fall kan man kdnna levern nedanfor brostkorgen.

Hepatosplenomegali: Forstoring av levern och mjalten.

Heterozygot/Homozygot: Varje cell i kroppen ar uppbyggd av gener och varje gen ér ett par av
alleler, en fran pappan och en fran mamman. Om bade din mamma och pappa ger dig samma allel
benamns genen homozygot. Om din mamma och pappa ger dig olika alleler bendmns genen
heterozygot. Heterozygoter har oftast en normal allel (M) och en avvikande allel (2),
kombinationen benamns MZ. Individer med alfa-1 som ar homozygoter har tva avvikande alleler
sasom ZZ.

Ikterisk: Gulfargning av 6gonvitorna férbunden med gulsot.

Influensa: Influensa ar en akut smittsam virusinfektion som vanligtvis upptrader som epidemier. Den
kannetecknas av inflammation av andningsorganen och av plotslig feber, frossa, muskelvark,
huvudvark och kraftig trotthet.

Kolestas/Gallstas: Ett stop av flodet av galla som darfér ansamlas i levern; kan resultera i gulsot, mérk
urin, ljus avforing och klada.

Kortikosteroider (Steroider, Prednisolon/Prednison): En typ av lakemedel som utformats for att ge
en effekt som efterliknar den av hormoner fran binjuren. De ar de kraftigast verkande
antiinflammatoriska lakemedel som &r tillgangliga i nuldget och kan vara livsavgérande for
personer med svar KOL och astma, men de ar ocksa kanda for sina allvarliga biverkningar.

Kronisk bronkit: En lungsjukdom som kdnnetecknas av nedsatt formaga att andas i kombination
med slemproduktion i luftvagarna under stérre delen av aret. Detta ar en av sjukdomarna som
orsakas av rokning.

Kronisk Obstruktiv Lungsjukdom (KOL): KOL betecknar en bred kategori av lungproblem inklusive
emfysem, kronisk bronkit, bronkiektasier och kronisk astma hos vuxna. En huvudsaklig
komponent i alla dessa sjukdomar ar flodeshinder i luftvagarna vid bade in- och utandning. KOL
orsakar mer an 100 000 dodsfall varje ar och ar darmed den fjarde storsta dodsorsaken i USA.

Leverenzymer: Proteiner (specifikt enzymer) som finns i hdg koncentration i levern och i mindre
mangder i blodet och kroppsvavnaden. Enzymerna frigors till blodet nar leverceller skadas. Lakare
kan mata mangden enzymer som sldppts ut fran celler och uppskatta omfattningen av lever-
skadan genom att anvdnda testerna AST (eller SGOT), ALT (eller SGPT), alkalint fosfatas och GGT-P
tester. Det finns ocksd andra vanligen forekommande blodtester som utfors for att mata
leverfunktionen.




Leverfibros: Narvaro av arrvavnad bestaende av kollagen i levervavnaden. Nar levern har omfattande
arrvavnad kan organet inte langre fungera ordentligt.

Lunginflammation: En akut eller kronisk sjukdom som utmarks av inflammation i lungorna orsakad
av virus, bakterier eller andra mikroorganismer och ibland av fysisk och kemisk irritation.

Mariatistel: Detta dr en 6rt med den aktiva bestandsdelen silymarin. Mariatistel anses vara halsosam
for personer med leversjukdom pa grund av dess renande och skyddande egenskaper. Det &r
oerhort viktigt att din ldkare far reda pa om du sjalv tar, har for avsikt att ta eller ge denna o6rt till
ditt barn. For ndrvarande studeras 6rten omfattande av The National Institute of Health's National
Advisory Council for Complementary and Alternative Medicine (Nationellt rddgivande organ for
alternativ medicin).

Mikromolar: Forkortat pM, anvands for att ange mangden alfa-1-antitrypsinprotein nar man mater
serumnivaer. En person anses lida brist pa AAT-protein nar deras serumniva ar 11 uM eller lagre.

Mjalte: Ett organ som ar en del av kroppens lymfsystem. Det fungerar som kroppens
forsvarsmekanism och dr inblandat i bildandet och nedbrytandet av visa blodkroppar samt
fungerar som en blodreservoar. Blod fran mjalten gar till levern.

Pannikulit: Pannikulit & en inflammation i fettlagren under huden vilken kan orsaka att huden
hardnar och bildar valdigt smartsamma knolar, flackar eller hudbristningar. Sannolikt initieras
skadan av de destruktiva egenskaperna hos ohammade neutrofiler. Hos vissa patienter intraffar
hudskada fran pannikulit efter ett trauma eller slag mot omradet i frdga. Det forekommer sa val
hos vuxna som hos barn och har kopplats samman med ZZ och MZ fenotyperna och méjligtvis
aven andra alleler.

Portahypertension: Blod flyter fran venerna i magen, tarmarna, mjalten och bukspottkorteln och
kommer in i levern genom portadern. Nar levern ar sjuk och inte fungerar tillfredsstallande ar
blodflodet nedsatt och ett tryck byggs upp i portadern vilket kan leda till ett antal olika problem.
Detta tillstand heter portahypertension.

Pruritus: Medicinsk term for klada.

Skleroterapi: En procedur som kan anvdndas for att behandla blédningar ur esofagusvaricer.
Intravenost lakemedel injiceras direkt in i de forstorade venerna for att stoppa blédningen.

Splenomegali: Splenomegali, forstorad mjalte, uppstar nar mjalten ar sjuk eller nar
portahypertension utvecklats pa grund av leversjukdom.

Sputum: Substans som hostas upp och vanligtvis stots ut genom munnen, sarskilt slem eller var som
expektoreras (hostas upp eller spottas ut) vid sjukdomar i luftvdagarna.

Substitutionsterapi: Intravends administrering av alfa-1-antitrypsinprotein som renats fran humant
blod.

TPN: Total Parenteral Nutrition (TPN) ar att administrera en naringsmassigt adekvat [6sning
intravendst; TPN kan bli nédvandigt for att forse individer med allvarlig leverskada med naring.

Vitamin A, D, E, K: Fettlsliga vitaminer som ar nodvandiga for adekvat naringstillforsel och ofta
ordineras som kosttillskott nar allvarlig leversjukdom férhindrar att de absorberas i blodet.




Var hittar jag ytterligare information?

Nedan finns ett stort antal organisationer som hjalper och stédjer individer med alfa-1. Varje organisa-
tion har sitt unika satt att samarbeta med individer med alfa-1.

Alfa-1 Sverige
www.alfa-1.se

Var vision ar att alla med AAT-brist ska fa ratt och tidig diagnos, kunna prioritera det friska och skapa
goda vanor. Genom forskning finna relevant behandling och som mal kunna bota sjukdomen.

Alpha-1 Global
www.alpha-1global.org

Alpha-1 Global tillhandahaller en webbaserad informations- och kommunikationsplattform for alla
som ar berdrda av alfa-1 6ver hela varlden. Deltagande organisationer och individer forenas tillsammans
i ett globalt samarbetande natverk som stravar efter 6kad diagnostisering och tillgang till behandling.

Alpha-1 Foundation
http://alpha-1foundation.org/sv/

Denna icke vinstdrivande stiftelse tillhandahaller resurser, utbildningsbroschyer och information
angdende testning och diagnos for lakare och patienter. Stiftelsen finansierar banbrytande forskning for
att hitta behandlingar och ett botemedel samt stéder varldsomspannande sparning av alfa-1.

AlphaNet
www.alphanet.org

AlphaNet hjalper patienter och familjer med stod, utbildning och strategier for att skota sin halsa.
Dessutom sponsrar AlphaNet kliniska prévningar av behandlingar av alfa-1 samt producerar The Big Fat
Reference Guide to Alpha-1, en komplett guide for att forsta, hantera och leva med alfa-1, som innehaller
information om viktiga termer, testning, genetik och behandlingsalternativ. Guiden &r tillganglig
genom webbsidan.

The Alpha-1 Research Registry
www.alphaoneregistry.org

Detta forskningsregister ar en konfidentiell databas 6ver personer med alfa-1 och barare. Genom r
egistret har patienter mojligheten att ge information, via frageformular och kliniska provningar, som hjalp
for en framgangsrik forskning. Registret tillhandahaller ocksa tillgang till experter pa alfa-1-vard. Individer
som dr upptagna i registret har fortlopande mojlighet att delta direkt i kliniska prévningar av nya
behandlingssatt, sa vdl som i andra forskningsaktiviteter.

Alpha-1 Kids
https://www.alphal.org/support/alpha-1-kids
Alpha-1 Kids tillhandahaller stod och ger information till féraldrar och barn med alfa-1.




ALPHA-I

FOUNDATION

Stiftelsen the Alpha-1 Foundation ar starkt
engagerad i sitt uppdrag att hitta ett
botemedel mot alfa-1-antitrypsinbrist och
att forbattra livet for manniskor over hela
varlden som har drabbats avalfa-1.
Alfa-1-stiftelsen har investerat 6ver 50
miljoner dollar som stod till forskning vid
97 institutioner i Nordamerika, Europa,
Mellandstern och Australien. For ytterligare

information besok: www.alphal.org.

www.alpha1l.org
+001 305 567 9888
3300 PONCE DE LEON BLVD.
CORAL GABLES, FL 33134

Utbildningsbroschyrer sponsras av
AlphaNet
Baxter
(SL Behring
Dohmen Life Science Services
Grifols




