Deficit alfa-1-antitrypsinu

Alfa-1-antitrypsin je vyznamny proteindzovy inhibitor, ktery nds chrani pfed nadmérnym ucinkem
sérovych proteinaz. Jeho deficit je geneticky dany a zplsobuje nadmérné zvyseni aktivity leukocytarni
elastdzy a ostatnich proteinaz.

Priciny
Geneticky defekt je pfitomen na dlouhém raménku 14. chromozomu. Dédi¢nost je autozomalné recesivni.

Existuje vice typt mutaci, nejzavaznéjsi je PIMZ mutace, pfi které dochdzi k minimalnimu uvolfiovani
alfa-1-antitrypsinu z jater a dochdzi k jeho kumulaci v hepatocytu.

Projevy
Onemocnéni se nejcastéji projevuje poskozenim plic a jater. Plicni postizeni ma charakter téZkého

emfyzému s destrukci alveolarnich sept. Jaterni postizeni ma charakter cholestazy, chronické hepatitidy a
miZe progredovat o jaterni cirhézy.

Diagnostika
Je mozné odebrat hladinu sérového alfa-1-antitrypsinu. Biopsie jater, kterd se vétSinou provede pro

elevaci jaternich testd nejasné pfiCiny, miaZe prokazat PAS-pozitivni inkluze akumulovaného
alfa-1-antitrypsinu.

Terapie

Terapie je pouze symptomatickd, je nutny naprosty zdkaz koufeni. V pfipadé jaterni cirhézy a jejich
komplikaci je moZno zvézit transplantaci jater.
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