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Nach neueren Erkenntnissen tragt mehr als jeder 50. den
Gendefekt AAT-Mangel in sich, welchen er weitervererben
kann. Man geht davon aus, dass ca. 20.000 Menschen
einen schweren, homozygoten AAT-Mangel entwickeln
kdnnen, aber nur ein Bruchteil wurde bisher entdeckt
und somit richtig behandelt.*

Unser Ziel als Patientenorganisation ist es, Alpha-1 starker
ins Bewusstsein von Arzten, der Forschung und Allgemein-
heit zu rlcken. Hierflr organisieren wir u.a. regelmapig
Infotage flr Erwachsene und Kinder, versenden zweimal
jahrlich unser Alphal-Journal und unterstitzen regionale
Selbsthilfegruppen.

Bei Fragen rund um AAT-Mangel erreichen Sie und
Ihre Angehdrigen uns digital oder telefonisch.

% Alpha-1-Center
e ol Atemigaqgﬂ c/o Deutsche Atemwegsliga

Zu Alpha-1-Centern haben sich Arzte in Praxen und
Kliniken zusammengeschlossen, die durch ihre Expertise
die bestmdgliche Betreuung von Patienten mit Alpha-1-
Antitrypsinmangel (AATM) erreichen mdéchten.
Alpha-1-Center fordern die Verbreitung von Wissen

Uber AATM.

*Zahlen entnommen aus dem International Journal of COPD 2017:12 561-569

Studie zur Leberbeteiligung

Durch die kostenlose Teilnahme an einer Leberstudie kann
jeder Alpha-1-Patient erfahren, ob und inwiefern seine
Leber betroffen ist. Vielen Patienten kann eine vorldufige
Entwarnung ausgesprochen werden. Mit lebererkrankten
Patienten wird gemeinsam besprochen, welche Vorsorge-
mapnahmen sinnvoll sind und ob sie fur klinische Studien in
Frage kommen. Die Betroffenen werden auf3erdem dariber
aufgeklart, welche Faktoren die Leber belasten. Durch
verschiedene Mafinahmen sollen die Komplikationen einer
Lebererkrankung beim AAT-Mangel verhindert werden.

Ansprechpartner fiir diese Studie:
Uniklinik RWTH Aachen

Univ.-Prof. Dr. med. Pavel Strnad

Dr. med. Malin Fromme
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Wissenschaftlicher Beirat von Alphal Deutschland
und Ansprechpartner fiir Fragen rund um die Leber:
Dr. Pavel Strnad, Kontaktdaten siehe oben
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Wie kommt es zur Leberschadigung?

Bei gesunden Menschen wird das Alpha-1-Antitrypsin-Molekiil
in der Leberzelle hergestellt und gelangt von dort aus in

die Blutbahn. Beim Alpha-1-Antitrypsin-Mangel (AAT-Mangel)
wird ein verandertes Eiweif3 produziert. Es bleibt in der Leber-
zelle quasi stecken und schadigt so auf Dauer das Gewebe.
Man kann daher auch von einer »Proteinverstopfung« der
Leber sprechen.

Damit ist die Situation in der Leber ganz anders als die
in der Lunge, denn die Lunge leidet unter einem Mangel
an funktionsfahigem Alpha-1-Antitrypsin.

Normaler Ubergang Bei Erkrankung verstopft
aus der Leber in die das Fehl-Protein die
Blutbahn o Leber .
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Wie gesund ist lhre Leber?

Vielen Alpha-1-Patienten ist nicht bewusst, dass es aufgrund
ihres Gendefekts auch zu einer Leberschadigung kommen
kann. Die Leber ist die zentrale Drehscheibe im Stoffwech-
sel des Menschen. Oft sind von der Leber ausgehende
Beschwerden wenig spezifisch, wie z.B. Midigkeit oder
Unwohlsein. Ein Arzt wird selten oder erst spat aufgesucht,
wodurch eine mdgliche Leberproblematik nicht oder erst
verzogert festgestellt wird.

Wenn wiederholte Schadigungen auf die Leber einwirken,
kann sich mit der Zeit ein chronischer Umbau der Leber
entwickeln. Dabei bildet sich Bindegewebe mit Narben
(Leberfibrose) und als Endstadium die sogenannte Leber-
zirrhose. Zu den Komplikationen einer Leberzirrhose
gehoren lebensbedrohliche Blutungen und die Entwicklung
eines Leberkrebses.

Mit abnehmender Leberfunktion kann es zu einem
Multiorganversagen kommen, in diesem Fall kann
nur noch eine Lebertransplantation helfen.

Beim schweren AAT-Mangel ist die Entwicklung eines
chronischen Leberschadens bis hin zur Leberzirrhose und
zum Leberkrebs leider eine recht haufige Komplikation -
etwa ein Viertel bis ein Drittel (!) aller erwachsenen Alpha-1-
Patienten entwickeln eine relevante Leberschddigung.
Somit sind Leberverdnderungen beim AAT-Mangel die zweit-
haufigste Ursache fir eine verminderte Lebensqualitat
und Lebenserwartung.

Wahrscheinlich fihrt das gleichzeitige Vorhandensein von
AAT-Mangel (jeder Genotyp, auch Gentrager wie z.B. PiMZ (1))
und einem weiteren Belastungsfaktor zu einem starkeren
Leberschaden. Eine Therapie/Beseitigung des Belastungs-
faktors - wenn man ihn denn rechtzeitig erkennt - wiirde so
vermutlich das Voranschreiten des Leberschadens hemmen.
Gerade deshalb ist es fir alle Alphas - sowohl mit einem
schweren AAT-Mangel (z.B. PiZZ, PiSZ) als auch auch fur
Gentrdger (z.B. PiMZ) so wichtig, Untersuchungen der
Leber regelmapPig durchfihren zu lassen.

Wie kann man eine relevante
Leberschadigung erkennen?

Wenn man am Korper Zeichen einer Leberzirrhose feststellt,
sind bereits grofe Teile des Lebergewebes umgewandelt.
Sichtbare Zeichen sind z. B. die Bauchwassersucht (Aszites)
und eine Gelbfarbung der Augen und der Haut (Ikterus).

Es handelt sich dabei um Spatzeichen der Erkrankung, die
sich somit nicht fir die frihzeitige Diagnose eines
Leberproblems eignen.

Da das Vorliegen der sogenannten ,,dekompensierten
Leberzirrhose" (Leberzirrhose im Spatstadium mit ent-
sprechenden Komplikationen) mit einer sehr ernsten
Prognose einhergeht, ist es von entscheidender Bedeutung,
die zugrunde liegende Lebererkrankung bereits frih

zu erkennen und dadurch die Entstehung dieser
Komplikationen zu verhindern.

Zur gangigen Leber-Diagnostik gehdren die Bestimmung
der Leberwerte im Blut und ein Leber-Ultraschall. Beides
hilft einem spezialisierten Arzt, eine Leberzirrhose zu er-
kennen und in Schweregrade einzuteilen. Exakte Aussagen
zum Ausmalf der Leberbeteiligung erhdlt man in der
Routine primar wenn Lebergewebe unter dem Mikroskop
untersucht wird, wozu eine kleine Gewebsentnahme

der Leber (Leberbiopsie) erforderlich ist.

Seit einigen Jahren gibt es einen speziellen Ultraschall,
den FibroScan®, mit dem gemessen wird, wie steif die
Leber ist. Je steifer die Leber, desto potenziell vernarbter
ist sie. Dadurch kann man auch anfangliche Stadien eines
beginnenden Leberumbaus frihzeitig erkennen. Die Unter-
suchung ist quasi risikolos: Der Arzt misst rechts zwischen
den Rippen, dabei flhlt der Patient an der Spitze der
Sonde ein leichtes Pochen.

Untersuchung der
Leber mit dem
FibroScan®:

Seit 2015 gibt es eine europaweite Initiative unter der
Leitung der Uniklinik Aachen (als europdisches Referenz-
zentrum fir den AAT-Mangel) zur systematischen Unter-
suchung der Leberbeteiligung, damit klare Empfehlungen
zur Friherkennung entwickelt werden kdnnen. Ebenso
sollen Vorsorgestandards etabliert werden, damit Patienten
mit einer Leberbeteiligung mdglichst wenige Komplikati-
onen entwickeln. Zudem gibt es im Rahmen von klinischen
Studien die ersten vielversprechenden Behandlungs-
maoglichkeiten fur Patienten mit einer relevanten
Leberbeteiligung.




