Quali sono i primi segnali di malathia?

Enfisema polmonare

| primi se?noli di malatfia in genere compdiono verso i
30-40 anni. Il primo sinftomo normalmente e I“affanno (in
termini medici definito "dispneda”) che iniziclmente si manifesta
solo durante lo svolgimento di esercizio fisico, ma che, con
il progredire della malattia, si presenta con sforzi di entitd
sempre minore fino a comparire anche a riposo.

Altri sintomi importanti scno la tosse, il respiro con fischi e
sibili, le infezioni polmonari ricorrenti, la produzione di catarro
ed eventualmente una storia di sospette dllergie e di asma.

Chi conduce una vita sana, non ha mai fumato e segue
affenfamente i consigli del suo medico, futtavia, pud rimanere
completamente privo di sinfomi per tutta la vita.

Epatopatia

Non esistono sinfomi specifici di Epatopatia, se nen il
riscontro occasionale di alterazione della funzione epatica
dopo I'esecuzione di esami di laboratorio sul sangue.

Quando invece il fegato presenta gid le alferazioni
strutturali della malattia in fase avanzata (cirrosi epatica)
compaiono: ittero (colorazione gialla della cute e delle
congiuntive oculari), deficit di produzione di proteine nel
sangue con edemi ed ascite (accumulo di liquidi in sede
addominale) ed emorragie (ecchimosi, epistassi, emorragie
dall’apparato digerente), rallentamento psichico fino al

coma.

Come si fa la diagnosi?

La diagnosi di deficit si esegue con un semplice prelievo
di sangue sul quale si dosano le proteine circolanti (elettioforesi
sieroproteica), I’Alfal-Antitripsing, la PCR e si ricerca la
presenza di eventudli geni alterati della proteina nel nostro
DNA (fenotipo e genotipo).

Tali esami possono essere eseguiti in regime di esenzione
temporanea dal ticket richiamando il D.M. 279 sulle malattie
rare del 18/5/2001, cod. esenzione R 99 anche perla
diagnosi famigliare.

Chi si deve sottoporre all’esame?

A questi esami dovrebbero sottoporsi:

« | pazienti con enfisema polmonare o con cosiddetta bron-
copheumoepatia cronica ostruttiva BPCO) soprattutto se
comparse in giovane etd (dai 30 anni in poi).

« | pazienti con adltre patologie polmonari come asma bron-
chiale, bronchiettasie e pneumotorace recidivante che
alcune volte sono in rapporto anche al deficit di
Alfal-Antitripsina.

* | pazienti con epatopatia cronica o cirrosi non causate da
virus o bevande alcoliche.

* | soggetti con rialzo non ben chiarito degli enzimi del fegato
(fransaminasi).

¢ | bambini che alla nascita hanno sofferto di malattia del
fegato.

« Tuttii parenti di primo grado (figli, genitori, fratelli e sorelle)
di soggetti gid diagnosticati, per vari moftivi, portatori del
deficit.

A chi posso rivolgermi?

Dal 2001 € attiva sul ferritorio italiano I Associazione dei
pazienti affetti dal deficit di Alfal-Antitripsina,
Per avere informazioni rivolgetevi a:

ASSOCIAZIONE NAZIONALE ALFAI-AT
Deficit di alfal - antitripsina
Sede Legale: Via Galilei, 24 - 25068 Sarezzo (Brescia) Italy
Tel. (+39) 030 8901057 (+39) 335 7867955
(+39) 335 7599026
C.F. 92008890177 - C.C. Post.: 30986210

BPER Banca iban: IT 15X0538755220000042748133
BANCO BPM iban: IT 20E0503455220000000002101 -
BANCO POSTA iban: IT 97E0760111200000030986210

e.mail: info@alfalat.org
pec: associazionenazionalealfalat@pec.it
skype: alfal.italia.generico
www.alfalat.it
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Cosa é il Deficit di Alfal-Antitripsina?

Il deficit di AlfaTl-Antitriosing € una condizione genetica
e quindi ereditaria per cui una proteina importante per
la protezione dei polmoni, I’ Alfal-Antitripsina appunto, &
insufficiente o alferata. L' Alfal-Anfitripsina &€ prodotta dall
fegato, ma il suo principale effetto protettivo & a livello
dei polmoni.

| nostri polmoni sono guctidianamente esposti ad una
serie di sostanze irritanti che provengono dall’aria respirata,
inolfre, in caso di infezioni sono aggrediti da enzimi prodotti
dai globuli bianchi (in particolare I'Elastasi) che, nel
tentativo di proteggerci dall’infezione in corso possono
provocare un danno ai tessuti del nostro organismo.

I compito dell’ Alfal-Antitripsina & frenare I'azione di
Questi enzimi ed evitare che essi danneggino gravemente
il fessuto polmonare.

| soggetti affetti da questa condizione possiedono un
codice genetico alterato per I’ Alfal-Antitripsina, quindii
le cellule del fegato non possiedono un’informazione
corretta per la sua produzicne. In conseguenza di tutto
Cid i livelli di Alfa1-Antitripsina nel sangue sono inferiori all
normale e la proteina viene prodotta in modo alterato
€ non & in grado di svolgere correttamente Ia sua funzione.

Nel caso in cui venga prodotta una proteina difettosa
€ possibile che si sviluppi una malattia del fegato in gquanto
guest’ultimo non riesce a liberarla completamente dalle
sue cellule formando al loro interno degli accumuli che
possono danneggiarle fino ad arrivare, nel casi pit avan-
zati, alla cirrosi epatica.

E importante sottolineare che essere portatori di deficit
di Alfal-Anfitripsina non significa essere ammalati, ma
soltanto avere un maggior rischio di sviluppare alcune
malattie di cui le piu importanti e piu frequenti sono
I'enfisema polmonare e la cirrosi epatica.

Come si trasmette il Deficit?

Nel nostro organismo oghi proteina viene prodotta grozie
adlle informazioni portate da due geni distinti, uno ereditato
dalla madre e uno dal padre. Per questo motivo & possibile
che un individuo sia portatore di entrambi | geni sani o alterati
(omozigote) oppure diun gene sano ed uno dlterato (ete-
rozigote).

Ogni bambinec che nasce ha incltre la possibilitd di eredi-
tare due geni su quattro dai genitori, in varie combinazioni.

Sapendo che | gene sano & chiomato M e quelio alterato
Z, (5. malton, ecc.), alcune combinazioni possibili sono

Madre Padre
MM MZ
[ I [ |
Figlio/a Figlio/a Figlio/a Figlio/a
MM MZ MM MZ
Madre Padre
MZ MZ
[ | T |
Figlio/a Figlio/a Figlio/a Figlio/a
MM MZ ZM ZZ
Madre Padre
MZ zZZ
[ T T I
Figlio/a Figlio/a Figlio/a Figlio/a
MZ MZ I zZ I ZZ
Madre Padre
zZ zZZ
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T 1
Figlio/a Figlio/a
ZZ ZZ

Un soggetto con entrambi i geni M ha normali livelli di
Alfal-Antitripsina perfettamente funzionante. Un soggetto
con entrambi i geni Z produce bassi o assenti livelli di proteina
oppure produce Alfal-Antitripsina difettosa. Chi ha invece
un solo gene alterato (ad esempio M ) produce, grazie a
quello sano una guantité generalmente sufficiente di prote-
ina, anche se ridotta rispetto al normale.

i

Quali sono le conseguenze?

Come gid ricordato, avere il deficit di Alfal-Antitripsina
non significa essere ammalati, ma soltanto avere un
maggior rischio, rispetto ai soggetti che non ne sono
portatori, di sviluppare alcune malattie di cui le pid
importanti e pit frequenti sono I'enfisema polmonare e la
cirrosi epatica.

Il rischio di sviluppare l'enfisema polmonare &
enormemente aumentato se si fuma, poiché le sostanze
derivanti dall'inalaziocne del fumo di sigaretta, oltre a
danneggiare direttamente il tessuto polmonare, inattivano
I'Alfal-Antitripsing gidi scarsa ¢ poco funzicnante.,

Come gid é stato detto, quando | nostri polmoni vengono
a contatto con degli agenti infettanti (batter, virus) i globuli
bianchi intervengono per eliminarli, ma per poterlo fare
devono rilasciare degli enzimi come I'Elastasi che oltre a
questa funzione protettiva, se lasciati liberi di agire, possono
distruggere il tessuto polmonare.,

Normalmente & I'Alfal-Antitripsina che provvede ad
arrestare I'azione distruttiva dell'Elastasi, quindi in caso di
deficit di questa proteina i polmoni sono meno protetti dal
danno tissutale e sviluppano piu faciimente enfisema.

L'enfisema & una condizione caratterizzata dalla
distruzione della parete delle vescicole polmonari (alveoli)
che servono a far passare l'ossigeno nel sangue. Inolfre si
verifica una notevole perdita di elasticita del fessuto
polmonare per cui durante l'espirazione le vie aeree
tendono a chiudersi rendendo pit difficoltoso il passaggio
dell'aria. Tutto questo porta alla comparsa della spiacevole
sensazione di affanno (dispnea) e di incapacitd ad
espellere I'aria dai polmoni.

Per quanto riguarda il fegato, invece, esso si ammala
solamente quando viene prodotta Alfal- Antitripsina
difettosa. Questo perché il fegato & il principale organo
di produzione della proteina, per cui quando questa &
altercita, gli epatociti (le cellule che compongono il fegato)
hon sono in grado di secernerla nel sangue e la
accumulano alloro interno. Gli accumuli di AlfaT-Antitripsina
che si sono formati gonfiano le cellule e ne impediscono
la funzione, portandole anche alla morte nei casi pit gravi
(cirrosi epatica).

Irischio di sviluppare malattia epatica, in chi é portatore
del deficit di alfa 1 antripsing, € aumentato se sono presenti
altri fattori di danno epatice (obesitd, infezione da virus
dell’'epatite A, B, C, D, E, consumo d’alcool e/o droghe o
di erbe medicinali potenzialmente tossiche).

Al fine di ritardare la comparsa di segni e sintomi di
malattia epatica risulta quindi importante condurre uno
stile di vita sano con particolare attenzione alla dieta:
limitare il consumo di calorie, di grossi, di alcool e svolgere
un‘attivitd fisica regolare.



