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Wiara czyni cuda — Srodkowo-Wschodnioeuropejska Sie¢ Alfa-1

Antytrypsyny

Believe in miracles — Central-Eastern European Alpha-1 Antitrypsin Network

Praca nie byla finansowana.

Wrodzony niedobor alfa-1 antytrypsyny (AAT)
zaliczany jest, obok mukowiscydozy i zespotu Do-
wna, do trzech najczestszych zaburzen genetycz-
nych wystepujacych w populacji rasy kaukaskie;j.
Bardzo dobrze udokumentowano wysokie ryzyko
rozwoju powaznych patologii pluc i/lub watroby
u 0s6b z niedoborem tego biatka [1, 2].

Od 2009 roku Instytut Gruzlicy i Choréb Pluc
w Warszawie prowadzi program umozliwiajacy
szeroki, bezptatny dostep do pelnej diagnosty-
ki wrodzonego niedoboru AAT, ktéry obejmuje
ocene stezenia biatka w surowicy, a takze analize
fenotypu i/lub genotypu. Do dnia dzisiejszego
wykonano takie badania u prawie 1000 chorych
z przewleklymi schorzeniami pluc z catej Polski.
W tej grupie u ponad 13% stwierdzono obecno$¢ alle-
li niedoborowych AAT, co dobitnie potwierdza ska-
le tego nadal niedocenianego problemu klinicznego
[3]. Podobne konkluzje przynosi analiza czestosci
wystepowania gléwnych alleli niedoborowych
AAT, ktora realizujemy aktualnie na Mazowszu
w grupie ponad 4000 noworodkéw. Mamy nadzieje
dostarczy¢ pelne i reprezentatywne dane epide-
miologiczne, po raz pierwszy w historii badan nad
tym niedoborem w naszym kraju. W 2012 roku
na tamach ,,Pneumonologii i Alergologii Polskie;j”
opublikowano wstepna analize wynikow w grupie
658 noworodkéw, wskazujac na znaczaco czestsze
wystepowanie cigzkiego niedoboru alfa-1 antytryp-
syny niz sadzono w przeszlosci [4].
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Réwnolegle do powszechnie dostepnego pro-
gramu diagnostycznego, w 2010 roku grupa robo-
cza Polskiego Towarzystwa Choréb Pluc, w tym
pulmonolodzy, gastroenterolodzy i pediatrzy,
opracowala dokument ,,Zasady postepowania
diagnostycznego i opieki nad chorymi z wro-
dzonym niedoborem alfa-1 antytrypsyny”, ktéry
stanowi zwarte i kompletne kompendium wiedzy
na temat deficytu przydatne dla lekarza praktyka
[2]. W ten spos6b w krétkim czasie stworzono
w naszym kraju jeszcze niedoskonaly, ale relatyw-
nie efektywny program otwierajacy nowe perspek-
tywy dla dotad nierozpoznawanej grupy chorych.
Trzeba tez przyznac, ze realizacja tego programu
nie jest w pelni zadowalajaca, czego dowodzi
ogromna dysproporcja pomiedzy liczbg chorych
z cigzkim deficytem AAT w Polsce, szacowana na
podstawie badan epidemiologicznych, a faktycz-
nymi danymi z Rejestru Chorych z Wrodzonym
Niedoborem Alfa-1 Antytrypsyny prowadzonego
w Instytucie Gruzlicy i Choréb Pluc w Warszawie.

Rownoczeénie jednak Polska jest jednym
z nielicznych, jedli nie jedynym krajem naszego
regionu, w ktérym funkcjonuje i jest powszechnie
dostepny taki program. Do niedawna nowoczesna
diagnostyka wrodzonego niedoboru AAT w Europie
Srodkowo-Wschodniej nie byta w ogéle dostepna,
a w zwiazku z tym problem kliniczny de facto nie
istnial. W 2011 roku dzieki polskiej inicjatywie
powstal projekt Introducing standards of the best
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Rycina 1. Kraje uczestniczace w realizacji projektu Unii Europejskiej
Introducing standards of the best medical practice for the patients
with Inherited Alpha-1 Antitrypsin Deficiency in Central Eastern
Europe [2011-1-PL1-LEO04-19715]

medical practice for the patients with Inherited
Alpha-1 Antitrypsin Deficiency in Central Eastern
Europe [2011-1-PL1-LEO04-19715] finansowany
ze Ssrodkéw Unii Europejskiej i koordynowany
przez Instytut Gruzlicy i Choréb Pluc, w ktérym
biora udziat koledzy z krajéw Europy Srodkowo
-Wschodniej: Bulgarii, Litwy, Rumunii i Stowacji
oraz do§wiadczone oérodki z Europy Zachodniej:
Holandii, Niemiec i Wloch (ryc. 1). Realizowany
w jego ramach program spotkan warsztatowych
i szkoleni indywidualnych pozwolit na stwo-
rzenie klinicznych osrodkéw referencyjnych
w poszczeg6lnych krajach naszego regionu. Ta
wspoOlpraca zaowocowala réwniez inicjatywa
stworzenia Srodkowo-Wschodnioeuropejskiej
Sieci Alfa-1 Antytrypsyny, koordynujacej dalsze
dziatania na rzecz poprawy opieki medycznej,
w tym jako$ci diagnostyki oraz poglebienia wiedzy
i Swiadomosci $srodowiska medycznego na temat
wrodzonego niedoboru AAT (ryc. 2). W dniach
18-19 kwietnia 2013 roku odbyla sie w Warszawie
pierwsza konferencja inaugurujgca dziatalnosé
Sieci, z licznym udziatem kolegéw z 12 krajéw
Europy. Pierwszym, bardzo znaczacym, sukcesem
Sieci jest uruchomienie pod koniec 2012 roku pro-
gramu diagnostyki wrodzonego niedoboru AAT
w naszym regionie. Do chwili obecnej prze-
badano w jego ramach ponad 250 pacjentéw
z przewleklymi schorzeniami obturacyjnymi
pluc i zdiagnozowano pierwszych chorych
z deficytem AAT.

Warto przypomnieé, ze bezposrednim na-
stepstwem niedoboru jest niska aktywno$¢ en-
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Rycina 2. Logo Srodkowo-Wschodnioeuropejskiej Sieci Alfa-1
Antytrypsyny

zymatyczna AAT we krwi i tkankach uktadu
oddechowego, co sprzyja rozwojowi przewleklej
obturacyjnej choroby pluc i rozedmy, astmy
oskrzelowej z cechami nieodwracalnej obturacji,
rozstrzeni oskrzeli, ale réwniez jest czynnikiem
ryzyka cANCA" zapalenia naczyn, w szczegdl-
nosci ziarniniakowatosci z zapaleniem naczyn
(GPA, granulomatosis with polyangiitis), dawnej
ziarniniakowato$ci Wegenera [2, 5].

Temu problemowi pos§wiecono projekt ba-
dawczy prowadzony w Instytucie Gruzlicy i Cho-
réb Pluc, ktérego wstepne wyniki opublikowano
w aktualnym zeszycie ,,Pneumonologii i Alergologii
Polskiej” [6]. Wstepna analiza polimorfizméw genu
SERPINA1 kodujacego AAT u 54 chorych na GPA
przyniosta zachecajace wyniki i wydaje sie po-
twierdza¢ predyspozycje nosicieli niedoborowych
alleli AAT do rozwoju tego typu patologii uktadu
oddechowego. Badanie to jest réwniez dobrym
przyktadem nowej jakosci diagnostycznej, jaka do
praktyki klinicznej wnosza nowoczesne badania
molekularne. W przypadku ziarniniakowato$ci
z zapaleniem naczyn sugeruje sie, ze przebieg
choroby u nosicieli alleli niedoborowych AAT,
zar6wno hetero (MZ, SZ), jak i homozygot (ZZ7)
moze by¢ odmienny niz u oséb z prawidtowym
fenotypem MM [7, 8]. Warunkiem weryfikacji tej
hipotezy jest przeanalizowanie odpowiednio du-
zych grup chorych zar6wno pod katem fenotypu
AAT, jak i obrazu klinicznego. Oczywiscie, tego
typu projekty moga by¢ realizowane wylgcznie
dzieki wspélpracy wielu osrodkéw. Ta sama zasada
odnosi sie do catoksztattu problematyki zwiaza-
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nej z wrodzonym niedoborem alfa-1 antytrypsyny.
Stad wielkie znaczenie zaréwno praktyczne, jak
i symboliczne inicjatywy stworzenia sieci osrodkow
w Europie Srodkowo-Wschodniej tworzacych od pod-
staw krajowe programy diagnostyczne wrodzonego
niedoboru AAT oraz system skoordynowanej opieki
nad ta grupa chorych.

Polska pneumonologia jest w tym zakresie
niewatpliwym liderem. Warto podkresli¢, Zze obok
fundamentalnej roli Instytutu Gruzlicy i Choréb
Pluc oraz Polskiego Towarzystwa Choréb Pluc
kluczowe znaczenie dla sukcesu tej inicjatywy
odegrala bezinteresowna wspdlpraca, entuzjazm
i otwartos¢ wielu kolegéw z wiekszych i mniej-
szych os§rodkéw pulmonologicznych w calej Polsce.
Nalezy im za to bardzo podziekowac.
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