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Unentdeckt sind die Folgen fatal

Kurzatmigkeit, Keuchen, Husten, Abgeschlagenheit. Der Alpha-1-Antitrypsin-
Mangel, auch genetische COPD, ist eine seltene Erbkrankheit. Flr eine erfolg-
reiche Therapie ist eine friihe Diaghose wichtig.

war negativ, alle Werte bestens. «Er meinte,
wahrscheinlich hitte ich eine chronische
Bronchitis und gab mir ein Medikament.
Nach drei Wochen sollte ich wiederkom-
menv», sagt die 72-Jahrige. Auch nach drei
Wochen war keine Besserung feststellbar.
Die Uberweisung zu einem Pneumologen
brachte dann die Diagnose. Nach einem Blut-
und Lungenfunktionstest stand fest: Renate
Shashoua leidet am seltenen, erbbedingten
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel.

In einer gesunden Lunge sorgt das Alpha-
1-Antitrypsin dafiir, dass die empfindlichen
Lungenblédschen vor Entziindungen, die
durch Krankheitserreger oder auch Tabak-
rauch verursacht werden, geschiitzt sind.
Ist kein oder zu wenig Alpha-1-Antitrypsin
vorhanden, reicht die Schutzfunktion nicht
aus, was zu Lungen- und Leberschidigun-
gen fithren kann. Anstelle von Millionen
elastischer Lungenbldschen bilden sich
grosse Blasen. So kann weniger frische Luft
aufgenommen werden, und der Koérper be-
kommt zu wenig Sauerstoff. Die Atemnot
nimmt zu, die korperliche Leistungsfihig-
keit wird immer mehr eingeschrinkt. Die
langfristige Folge ist ein Lungenemphysem.
Ebenso konnen starke Schidigungen der
Leber auftreten. Entdeckt wurde die Krank-
heit erst 1963.

Der Mangel an Alpha-1-Antitrypsin ist
ein Gendefekt. Ein Mensch erkrankt, wenn
sowohl Mutter als auch Vater die Genver-
Erstmals spiirte Renate Shashoua die Be-  dnderungen vererben. Bei Renate Shashoua
schwerden beim Tanzen. «Schon nach einem  traf das zu. Ihre Eltern hatten beide den
Tanz war ich total ausser Atemy, erzdhlt sie. ~ Gendefekt. «Ich habe zwei S6hne. Denen
Sie war damals, mit 52 Jahren, leidenschaft-  habe ich die Mutation weitergegeben», sagt
liche Trachtentdnzerin. Auch Bergwandern  das Griindungs- und Vorstandsmitglied
von ihrem Préttigauer Ferienhaus aus war  der Patientenorganisation Verein Alpha-1
nicht mehr moglich. «<Es war, alsobich Bleiin ~ Schweiz. Etwa 1600 Betroffene leben in
den Beinen hitte.» Sie konnte die Symptome  der Schweiz. Spezialisten gehen davon aus,
nicht deuten. Der Check-up beim Hausarzt  dass erst etwa 10 bis 20 Prozent erfasst

Renate Shashoua ist Grindungs- und Vorstandsmitglied der
Patientenorganisation Verein Alpha-1 Schweiz und leidet selber
an einem Alpha-1-Antitrypsin-Mangel.
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sind. Weltweit geht man von drei Millionen
Patientinnen und Patienten aus. Die Sym-
ptome treten oft bereits zwischen dem 30.
und 40. Lebensjahr auf.

Der Mangel an Alpha-1-Antitrypsin kann
mit einer Substitutionstherapie ausgegli-
chen werden. Deshalb ist es wichtig, dass
die Krankheit frithzeitig entdeckt wird.
Eigentlich sollte jeder Patient mit COPD,
der chronisch obstruktiven Lungenerkran-
kung, einmal in seinem Leben auf Alpha-1-
Antitrypsin-Mangel getestet werden. Die
ersten Symptome bei COPD wie Husten,
Auswurfund Atemnot dhneln dem Alpha-1-
Antitrypsin-Mangel. Deshalb spricht man
auch von genetischer COPD. Wichtig ist
das vor allem fiir die Nachkommen. Wenn
der Test die Diagnose bestitigt, kann friih-
zeitig mit der Therapie begonnen werden,
bevor die Lungenschiddigung zu gross ist. Ist
die Krankheit fortgeschritten, erleichtert
eine Sauerstofftherapie das Atmen. Rena-
te Shashoua schlidft nachts mit Sauerstoff,
tagsiiber braucht sie ihn, wenn sie sich
anstrengt. Aus dem Haus geht sie nur mit
dem Sauerstoffkonzentrator. Die 72-Jah-
rige kann nicht mehr tanzen und in den
Bergen wandern, aber sie kann spazieren,
nihen, kochen und geht jeden Tag an die
frische Luft.

Mehr Infos:
www.alpha-1.ch
www.lungenliga.ch

Wie wird ein Alpha-1-Antitrypsin-
Mangel diagnostiziert?

Welche Behandlungsmaoglichkeiten
gibt es?

Eine friihe Diagnose ver-
hindert Organschaden

PD Dr. med. Christian Clarenbach zum
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel.

Fiir die Diagnose wird die AAT-Kon-
zentration im Blut bestimmt. Das
kann der Hausarzt machen. Es ist
wichtig, dass nicht gleichzeitig eine
Entziindung vorliegt. Deswegen
wird in der Regel auch der Entziin-
dungswert CRP gemessen. Wenn
AAT erniedrigt ist, wird der Geno-
typ in einem spezialisierten Labor
untersucht. Dazu braucht es einen
Wangenabstrich.

e /
PD Dr. med. Christian
Clarenbach, Leitender Arzt an
der Klinik ftr Pneumologie,
Universitatsspital Zirich.

Diese genetische Erkrankung ist bis heute nicht heilbar. Ziel ist
es, den Krankheitsverlauf zu verlangsamen. Fiir Betroffene mit
schwerem AAT-Mangel und fortgeschrittener COPD kommt eine
lingerfristige AAT-Substitutionstherapie infrage. Das mangelnde
Protein wird ersetzt und meist wochentlich als Infusionsthe-
rapie wahrend zirka 30 Minuten verabreicht. Da Rauchen die
Erkrankung negativ beeinflusst, ist ein Rauchstopp eine der
Voraussetzungen fiir die Infusionstherapie. Neben der Substitu-
tionstherapie erhalten die Betroffenen inhalative Medikamente
zur Erweiterung der Bronchien.

Wie wichtig ist eine friihzeitige Diagnose?

Sie ist entscheidend, da die Schidigung der Lunge nicht mehr
riickgingig gemacht werden kann. Symptome treten bei Rau-
chern mit schwerem Alpha-1-Antitrypsin-Mangel oft schon um
das 40. Lebensjahr auf, werden aber leider hdufig nicht erkannt.
Bei jedem Patienten mit Anzeichen einer COPD sollte daher ein
Test veranlasst werden. Bei frither Diagnose kann der Krankheits-
verlauf iiberwacht und eine schwere Organschidigung verhindert
werden. Grundsatzlich ist es aber wichtig, dass sich jeder COPD-
Patient einmal in seinem Leben testen ldsst, damit Klarheit fiir
die Familie und allfillige Nachkommen besteht.
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