Antitrypsin

aj-antitrypsin (A1AT, AAT) je protein tvofeny v jatrech, odkud je uvolfiovan do krevniho
recisté. Jeho nedostatek mize vést ke vzniku plicniho emfyzému a jeho dysfunkéni tvorba
vede k cholestatickému onemocnéni jater (cirhéze jater, hepatomu), diky hromadéni
abnormalniho AAT v hepatocytech. Deficit AAT je v soucasnosti nej¢astéjsi pri¢inou
transplantace jater u déti.[!!

AAT patfi mezi reaktanty akutni faze. AAT je protedzovy inhibitor, ktery inaktivuje radu
enzymd. Jednim z nich je elastdza neutrofilG v plicni tkani, kterd je fyziologickou soucasti
ochrany organismu pri poranéni a zanétu, ale zaroven je svou proteolytickou aktivitou
nebezpelnd pro plicni tkdn. ZvySend koncentrace AAT v séru byvd nejen pfi infekcich, ale
také pri pouzivani oralnich kontraceptiv, pfi téhotenstvi, stresu a zanétu stitné Zlazy.
Koncentrace AAT mize byt snizena u novorozeneckého respira¢niho distress syndromu a
pfi stavech, kdy je snizend koncentrace sérovych proteind, jako jsou onemocnéni ledvin
(nefroticky syndrom), malnutrice a u nékterych nador@.[!

Alfa-1-antitrypsin

AAT je tvoren jako produkt dvou kopii genu Pi - genu protedzového inhibitoru. Tento gen je kodominatni, coz
znamena, Ze kazda kopie odpovida za polovinu tvorby AAT v organismu. Pokud je mutace jednoho nebo obou gend
vznikd malo ATT anebo dysfunkéni AAT. U pacient( s tvorbou nizsi nez 30 % fyziologické tvorby AAT hovorime o
deficitu alfa-1 antitrypsinu. Okolo 10 % nemocnych s AAT deficitem md po narozeni zloutenku. U rady nemocnych

se stav zlepsi, aviak tézké postizeni vyZaduje transplantaci jater v détstvi.l!]
Indikace vysSetreni hladiny AAT v séru

= Novorozenci a malé déti s ikterem, ktery pretrvava vice nez 1-2 tydny po porodu.
= Splenomegalie, ascites, svédéni a dalsi zndmky jaterniho onemocnéni u déti.

= Osoby mladsi 40 let, u kterych se rozviji dusnost, maji chronicky kasel nebo bronchitidu, namdéhavé dychaji a
maiji daléi zndmky emfyzému, zejména u nekurakl a osob, které nejsou vystaveni latkdm drézdicim plice.

= Pfibuzni osob s deficitem AAT.[1!
Indikace DNA vysSetreni AAT

prokdzana snizena koncentrace AAT,;

podezreni na odliSnou tvorbu varianty AAT;

chybi tvorba AAT,;

pfibuzni osob s deficitem AAT (v&etné uréeni rizika pfenosu na déti).[!

Odkazy

Souvisejici ¢clanky
= Deficit antitrypsinu
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