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ALFA-1-ANTITRIPSINA DEFICITS (A1AD)
Alfa-1-antitripsina deficits (AIAD) ir genétiska
saslimsana, kurai raksturiga traucéta plausu un
aknu darbiba. Pirmie slimibas simptomi parasti
paradas 20 lidz 50 gadu vecuma. Raksturigakie

simptomi ir elpas trGkums, respiratoras infekcijas,

nogurums, 15% individu dzives laika var attistities
aknu bojajumi (ciroze). Apmeram 10% jaundzi-
muso ar A1AD attistas aknu bojajumi, kuriem
raksturiga dzelte.

1:1500-3500
Slimiba skar 1:1500-3500 Eiropas izcelsmes

individu. Liela dala individu ar A1AD netiek
diagnosticeti vai tiek klasificeti ka HOPS (hroniska
obstruktiva plausu saslimsana) vai astmas
slimnieki.

A1AD izraisa mutacijas gena SERPINAL. Gens kode
enzimu alfa-1-antitripsinu (A1AT), kura galvena
funkcija organisma ir inaktivet citu enzimu -
neitrofilo elastazi. Neitrofila elastaze tiek atbrivota
no leikocitiem imUnas atbildes reakcijas forma. Ja
neitrofila elastaze netiek inaktiveta, ka tas ir AIAD
gadijuma, ta boja normalus audus, it pasi plausas,
kur ir izteikta imona funkcija.

Gena SERPINAT ir zinamas >75 kliniski nozimigas mutacijas.
Divas no tam ir biezakais iemesls A1AD attistibai:

« Mutacija S (rs17580), NM_001127701.1:c.863A>T, sastopama ~2,3% individu
« Mutacija Z (rs28929474), NM_001127701.1:c.1096G>A, sastopama ~0.01% individu

Alfa-1-antitripsina daudzumes, respektivi, slimibas smaguma
pakape, ir atkariga no so mutaciju kombinacijas:

» Viena S mutacija (heterozigots): 80% no normala AIAT daudzuma - slimiba var neizpausties

» Divas S mutacijas (homozigots): 60% no normala AIAT daudzuma - slimiba var neizpausties

» Viena Z mutacija (heterozigots): 60% no normala AIAT daudzuma - risks traucétai plausu un

aknu funkcijai, pasi smeketajiem

« S un Z mutacijas (kompaunda heterozigots): 40% no normala AIAT daudzuma - risks
traucetai plausu un aknu funkcijai, ipasi smeketajiem

» Divas Z mutacijas (homozigots): 10-15% no normala AIAT daudzuma - smaga slimibas forma
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