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Vad ar alfa-1?

Alfa-1-antitrypsinbrist (alfa-1) ar
en arftlig sjukdom som fors vidare
fran foraldrar till deras barn genom
generna. Sjukdomen kan ge upphov
till allvarlig lungsjukdom hos
vuxna och/eller leversjukdom hos
spadbarn, barn eller vuxna.

Alfa-1 uppstar nar det rader brist
i blodet pa ett protein som bendamns
alfa-1-antitrypsin (AAT). Proteinet
produceras huvudsakligen i levern.
AATs framsta funktion ar att skydda
lungorna mot inflammation
orsakad av infektion och inhalerade
irriterande amnen som tobaksrok.
Den laga blodnivan av AAT
upptrader pa grund av att proteinet
ar avvikande och ej kan frigoras fran
levern i normal takt. Detta leder till
en ansamling av avvikande AAT i
levern som kan orsaka leversjukdom
och en sankning av halten AAT i
blodet, vilket i sin tur kan ge upphov
till lungsjukdom.

Vilka ar de vanligaste symtomen
orsakade av alfa-1?

Lungrelaterade symtom:
B Andndd
B Ronki (vasande eller pipande andning)
B Kronisk hosta och sputumproduktion
(slem)
® Aterkommande infektioner i nedre
luftvagarna
Leverrelaterade symtom:
® Gulfargning av 6gon och hud (gulsot)
® Buksvullnad (ascites)
B Blodiga uppstotningar eller blod i
avforingen

Vad ar nagra viktiga fakta om alfa-1?

Alfa-1:

m Ar en genetisk férandring som leder till
laga eller omatbara nivaer AAT

® Kan orsaka lungsjukdom hos vuxna

® Kan orsaka leversjukdom som forvarras
med tiden hos spadbarn, barn och vuxna

® Forblir ofta odiagnostiserad i flera ar

® Kan behandlas men kan inte botas utan
en levertransplantation

m Ar l4tt att upptécka genom ett blodprov

Hur arvs alfa-1?

Vi far hdlften av vdra gener fran varje
fordlder. Man kan arva alfa-1 fran individer med
alfa-1 (personer med tva avvikande AAT-gener)
eller barare (personer med en normal och en
avvikande AAT-gen). Se figuren nedan for att
forsta vad som kan handa barnen om bdada
foraldrarna ar barare. Figuren visar generna
som resulterar i normal niva av AAT-protein (M)
samt I1ag niva eller avsaknad av AAT-protein (Z).



Risker forenade med vanliga
genetiska varianter

PAPPA MAMMA

FOES

BARN

Normal (MM) - Har inte sjukdomen; har inte
nagra avvikande AAT-gener.

Barare (MZ) . Latt till moderat AAT-brist —
kan komma att fa sjukdomssymtom och
har en avvikande AAT-gen.

Barare (MS) - Det ar oklart om det féreligger
en risk for att utveckla sjukdomssymtom
men har en avvikande AAT-gen (de flesta
studier visar inte pa ndgon forhojd sjuk-
domsrisk).

Alfa-1 (SZ) eller (ZZ) - Moderat (SZ) till allvarlig
(ZZ) brist — kan utveckla sjukdom och har
tva avvikande AAT-gener.

Alfa-1 (SS) - Det ar oklart om det foreligger en
risk for att utveckla sjukdomssymtom men
har tva avvikande AAT-gener (de flesta
studier visar inte pa nagon forhojd
sjukdomsrisk).

Vem bor testa sig for alfa-1?

Alla med emfysem, kronisk obstruktiv
lungsjukdom (KOL), kronisk bronkit eller astma
som inte ar helt reversibel efter aggressiv
behandling.

® |Individer med bronkiektasier

® Spadbarn, barn och vuxna med

ofdrklarad leversjukdom

® |ndivider med en bakgrund av

leversjukdom i familjen

B Biologiska slaktingar till personer som fatt
diagnosen alfa-1

® Alla som har hudsjukdomen pannikulit

Att testas for alfa-1

Att testas for alfa-1 ar ganska latt, snabbt
och mycket tillforlitligt. Det gérs genom ett
blodprov eller ett munsvabbtest. Personer som
befinner sig i riskzonen for alfa-1 bor testa sig
eftersom:

® Det finns behandlingar och férebyggande
atgarder som kan bromsa utvecklingen av
lungsjukdom och hjalpa dig fa battre
kontroll dver din halsa.

m Eftersom den ar arftligt kan alfa-1 foras
vidare till barnen. Detta bor du tanka pa nar
du tar beslut om att skaffa barn och det bor
diskuteras med dina familjemedlemmar.

Testet for alfa-1 kraver en lakarremiss och

tacks oftast av sjukforsakring. Konfidentiell
testning ar tillganglig genom the Alpha-1 Coded
Testing (ACT) Study. Vem som helst kan fa ett
gratis, konfidentiellt test och svar. For mer
information om ACT-studien vanligen skicka ett
mail till alphaone@musc.edu.




Informerat samtycke

Informerat samtycke ar en process genom
vilken en person mottager adekvat information,
forstar den informationen och samtycker till
testning. Det bottnar i patientens legala och
etiska rattighet att bestamma 6ver vad som
hander med dess kropp och i lakarens etiska
plikt att involvera patienten i sin behandling.
Du bor diskutera beslutet att testas for alfa-1
med din lakare och sdkerstalla att alla dina
fragor har blivit besvarade.

Att fa information om dig och din famil;
via genetisk testing kan innebara bade
fordelar och nackdelar. (For ytterligare
information om informerat samtycke besok:
www.alphal.org.)

Méojliga fordelar
B Att tilldta dig att inhamta kunskap om
alfa-1 och dina personliga risker

m Att forse dig med information infor
framtida sjukvardsbeslut

m Att ge dig mojligheten till forebyggande
atgarder for att forhindra att sjukdomen
forvarras

® Att hjdlpa dig och din familj att ta beslut
angdende arbete och livsstil

B Att hjalpa individer i fertil alder att forsta
riskerna for ett barn

Mojliga nackdelar

B Kan vara upprérande for dig personligen

® Kan paverka dina mojligheter att fa
sjukvards- och livforsakring

B Kan padverka arbetsgivares bendagenhet
att anstalla dig

B Kan orsaka stress i din familj
® Kan 6ka dina sjukvardskostnader

Vad bor jag gora med resultaten?

Kontakta din lakare eller primara
vardgivare.

Skapa ett traningsprogram (under
medicinskt 6verinseende).

Skapa ett kostprogram (under medicinskt
overinseende).

Tank pa hur din livsstil paverkar din halsa
(rokning, alkoholkonsumtion, 6vervikt).

Be din vardgivare om ett exemplar av
broschyren “Guide for individer som
nyligen har diagnostiserats.”

Kontakta de resurser som finns listade i
denna broschyr for ytterligare information.
Undvik riskfaktorer:
« Sluta roka och undvik passiv rokning i
storsta mojliga man.
« Undvik att vara i ndrheten avdamm
och angor.
Bestam dig for vilka familjemedlemmar
du vill informera och uppmuntra de som
kan vara drabbade att ocksa testa sig.



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 berorda 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.
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Alpha-1 Foundation Bt -
http://alpha-1foundation.org/sv/ b 3

Denna icke vinstdrivande stiftelse >
tillhandahaller resurser, utbildningsbroschyer e
och information angaende testning och '
diagnos for lakare och patienter. Stiftelsen ‘2
finansierar banbrytande forskning for att hitta <
behandlingar och ett botemedel samt stéder &2
varldsomspannande sparning av alfa-1. o
AlphaNet
www.alphanet.org

AlphaNet hjalper patienter och familjer
med stod, utbildning och strategier for att
skota sin halsa. Dessutom sponsrar AlphaNet
kliniska provningar 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 ar
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 registret 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 ar upptagna i registret har fortlopande
mojlighet att delta direkt i kliniska prévningar
av nya behandlingssatt, sa val som i andra
forskningsaktiviteter.

Alpha-1 Kids

https://www.alpha1.org/support/alpha-1-kids
Alpha-1 Kids tillhandahaller stod och ger

information till féraldrar och barn med alfa-1.
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Stiftelsen the Alpha-1 Foundation &r
starkt engagerad i sitt uppdrag att hitta
ett botemedel mot alfa-1-
antitrypsinbrist och att forbattra livet
for manniskor éver 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

besék: www.alphal.org.

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

Utbildningsbroschyrer sponsras av:
AlphaNet
Baxter
CSL Behring
Dohmen Life Science Services
Grifols




