Ein Gendefekt, der die Lunge angreift:
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel

Der Alpha-1-Antitrypsin-Mangel ist eine seltene Erbkrankheit. Sie betrifft vor allem
die Lunge, seltener auch die Leber. Die ersten Symptome Husten, Auswurf und Atem-
not dhneln denen einer COPD (Chronic obstructive pulmonary disease). Sie treten
jedoch meist friiher auf als bei COPD und die Krankheit schreitet schneller voran. Fiir
eine spezifisch ausgerichtete Therapie ist eine frilhe Diagnose wichtig.

Was ist Alpha-1-Antitrypsin?
Alpha-1-Antitrypsin ist ein Protein,
das in der Leber gebildet wird und Lungenemphysem
praktisch in allen Kérpergeweben
zu finden ist. In der Lunge hat es
eine wichtige Schutzfunktion: Dort Gesunde Lunge:
produzieren die weissen Blutkér- Millionen von Lungenbléschen
perchen spezielle Stoffe, die Krank- regeln den Gasaustausch
heitserreger aus der Atemluft
abwehren, jedoch auch kérper-
eigenes Gewebe angreifen kdnnen.
In einer gesunden Lunge sorgt das
Alpha-1-Antitrypsin dafir, dass *
die empfindlichen Lungenbldschen
dabei nicht zu Schaden kommen.

Was geschieht bei einem
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel?
Ist kein oder zu wenig Alpha-1-An-

titrypsin vorhanden, greifen die Kranke Lunge:

weissen Blutkérperchen — zum Die Lungenbldschen tberblidhen,
i ; ; ; _ es bilden sich grosse Blasen.

Beispiel bei Atemwegsinfektionen T A T Co T

immer wieder die Lungenbldschen erschwert, die Atemnot nimmt zu.

an und zerstéren diese allmé&hlich.

Die langfristige Folge ist das Lun-

genemphysem (Uberbldhung der

Lungenbldschen). Vereinzelt kann s
der Mangel auch eine Hepatitis °’:3'.
oder Leberzirrhose ausldsen, dies
bereits im Kindesalter. Lunge und
Leber sind kaum je zeitgleich be-
troffen.
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Was verursacht die Erkrankung?
Der Alpha-1-Antitrypsin-Mangel ist
ein seltener Gendefekt. Ein Mensch
erkrankt, wenn sowohl Mutter als
auch Vater die Genverdnderung
vererben. In der Schweiz gibt es
etwa 1600 Betroffene; Spezialisten
gehen allerdings davon aus, dass
erst etwa 10 bis 20 Prozent davon
erfasst sind. Weltweit geht man
von etwa 3 Millionen Betroffenen
aus.

Welche Symptome deuten auf einen

Alpha-1-Antitrypsin-Mangel hin?
Vor allem Atemnot bei Belastung,
chronischer Husten und verstarkter
Auswurf. Sie treten als erste Symp-
tome auf, wenn der Spiegel des Al-
pha-1-Antitrypsins im Blut stark
unter dem Normalwert liegt. Weil
es kein typisches «Alarmsignal»
fir Alpha-1-Antitrypsin-Mangel
gibt, bleibt dieser oft lange Zeit
unentdeckt.

Wie wird Alpha-1-Antitrypsin-

Mangel diagnostiziert?
Die Symptome treten oft bereits
zwischen dem 30. und dem 40. Le-
bensjahr auf. Bei jingeren Patientin-
nen und Patienten mit Anzeichen ei-
nes Lungenemphysems sollte der
Hausarzt deshalb einen einfachen
Bluttest auf Alpha-1-Antitryp-
sin-Mangel veranlassen. Zeigt die
Laborauswertung einen niedrigen
Alpha-1-Antitrypsin-Spiegel, folgen
weitere Blutuntersuchungen, um
den genauen Typ der Genmutation
festzustellen. Dieser gibt Aufschluss
Uber die weitere Prognose.

Wie verlauft die Erkrankung?
Mit der Zeit werden immer mehr
Lungenblaschen zerstort. Die ver-
bleibenden werden Gberdehnt, ver-
lieren ihre elastische Struktur und
fallen zusammen. So entsteht ein
Lungenemphysem mit «Lungen-
Uberbldhung». Anstelle von Millio-
nen elastischer Lungenbldschen
bilden sich grosse Blasen. So kann
weniger frische Luft aufgenommen
werden und der Kérper bekommt

Alpha-1-Antitrypsin-Mangel wird oft erst spat oder im schlimmsten Fall
gar nicht erkannt. Wie kdnnte die Friiherkennung gefordert werden?
Diese Erkrankung kommt sehr selten vor. Die SPG engagiert sich des-
halb dafiir, sie starker im Bewusstsein von Arzten und Forschenden

zu verankern. So wollen wir erreichen, dass der Gendefekt frither als
bisher erkannt wird. Bei Hinweisen auf eine chronische Bronchitis

und ein Emphysem sollte ein Arzt eine Alpha-1-Antitrypsinbestimmung
in die Wege leiten, insbesondere wenn die Symptome nicht mit
Rauchen in Verbindung gebracht werden kénnen.

Wer sollte sich noch auf Alpha-1-Antitrypsin-Mangel testen lassen?
Wer mit einem Betroffenen blutsverwandt ist oder wer unter einer
chronischen Lungenerkrankung leidet, sollte sich einmal im Leben testen
lassen. Zudem kann der Test auch die Frage nach der Ursache bei einer
ungeklarten Leberzirrhose beantworten.

zu wenig Sauerstoff. Die Atemnot
nimmt zu, die kdrperliche Leis-
tungsfahigkeit wird immer mehr
eingeschrankt. Unbehandelt fiihrt
die Erkrankung zu irreversiblen
Lungenschdden, und zu einer stark
verminderten Lebensqualitét.

Welche Therapien gibt es?
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel ist
ein genetischer Defekt und bis
heute nicht heilbar. Es wird ver-
sucht, die Beschwerden zu lindern
und den Krankheitsverlauf mog-
lichst zu verlangsamen. Oft werden
atemwegserweiternde oder ent-
zlindungshemmende Medika-
mente eingesetzt. Fiir Raucherinnen
und Raucher ist ein sofortiger
Rauchstopp unabdingbar und
kann das Leben um Jahre verlan-
gern. Betroffene sollten auch
Passivrauchen und das Einatmen
von anderen Schadstoffen vermei-
den. Impfungen gegen Grippe
oder Pneumokokken sind empfeh-
lenswert, um sich vor Infektionen
zu schiitzen, die den Krankheits-
verlauf komplizieren kénnen. Die
Betroffenen kénnen ihre Lebens-
qualitét steigern, wenn sie durch
Atemgymnastik und angepasste
korperliche Bewegung ihre Lunge
starken. Ist die Krankheit fort-
geschritten, erleichtert eine Sauer-
stofftherapie das Atmen. Bei ei-

nem schweren Lungenemphysem
schliesslich kommen allenfalls bron-
choskopische oder chirurgische Ein-
griffe in Frage: das Ausschalten oder
die Entfernung des kranken Lungen-
gewebes oder in ausgewdhlten Féllen
sogar eine Lungentransplantation.
Eine weitere, neue Behandlungs-
moglichkeit ist die sogenannte Sub-
stitutionstherapie: Dabei wird dem
Korper regelmdssig tber eine Infusi-
on Alpha-1-Antitrypsin verabreicht.
Das fehlende Alpha-1-Antitrypsin
wird also ersetzt (substituiert), so
dass die Lungenbldschen vor wei-
terer Zerstérung moglichst ge-
schltzt werden. Diese Therapie
kommt jedoch nicht fiir alle Patien-
tinnen und Patienten in Frage; au-
sserdem erlauben die derzeit vor-
handenen Daten noch keine
Aussage Uber die Langzeitwirkun-
gen. Unter Leitung der Schweizeri-
schen Gesellschaft fiir Pneumologie
(SGP) wird ein Register erstellt, das
alle Substitutionspatienten anonymi-
siert erfasst, um die Datenlage und
die Therapie zu verbessern.
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