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Gemeinnlitzige Patientenorganisation, national
und international tatig

In Deutschland sind ca. 6.500 Kinder homozygot
betroffen und davon ca. jedes dritte Kind an AATM
erkrankt, schatzen die Experten. Nur ein Bruchteil
davon wurde bisher entdeckt bzw. diagnostiziert
und somit richtig behandelt.

Unser Ziel ist es, diese Krankheit starker ins
Bewusstsein von Arzten und Forschung sowie der
Allgemeinheit zu riicken. Deshalb organisieren
wir regelmaBige Infotage fiir Erwachsene und
Kinder, zu denen wir gezielt Referenten einladen,
die sich intensiv mit dem AATM beschaftigen.
Die Veranstaltungen sind fiir unsere Mitglieder
kostenfrei.

Zweimal jahrlich informieren wir unsere Mitglieder
durch unser Alpha1-Journal. Hier kommen Medi-
ziner, Selbsthilfegruppen und Mitglieder zu Wort.

Speziell fir unsere kleinen Alphas haben wir
ein Kinderbuch aufgelegt, in dem der AATM
kindgerecht erldutert wird.

lhre Kinder und Sie konnen uns telefonisch fiir
Fragen rund um lhren Alltag mit AATM erreichen.
Gern stellen wir Kontakte zu Medizinern her oder
nennen lhnen Kliniken und Arzte in lhrer Nhe.

Auf unserer Internetseite informieren wir Sie (iber
verschiedene Mdoglichkeiten zur Kontaktaufnahme
und zum Austausch mit anderen Familien.

Unseren Mitgliedern wird
die Mdglichkeit gegeben,
ihre Fragen, Sorgen und
Tipps in einem

Kinder-Forum
zu besprechen.
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Was bedeutet ein Alpha-1-

Antitrypsinmangel (AATM) fiir lhr Kind?

Wie wird ein
Alpha-1-Antitrypsinmangel vererbt?

Wie wird ein Alpha-1-
Antitrypsinmangel diagnostiziert?

Wird der Gendefekt im Kindesalter erkannt, dann
meistens durch eine langer andauernde Gelbsucht
im Neugeborenenalter und/oder durch auffdllige
Leberwerte.

Als Folge wird das Kind in regelmalligen Abstanden
einem Kinder-Gastroenterologen vorgestellt, der
neben einem Gesprach Blut abnehmen sowie eine
Ultraschalluntersuchung von Leber, Gallenwegen
und Milz vornehmen wird.

In fast allen Fallen normalisieren sich die erhéhten
Leberwerte im Verlauf der Kindheit. Die Kinder
entwickeln und erleben sich nicht anders als
andere Kinder und leben als Jugendliche und junge
Erwachsene beschwerdefrei. Da Leberschadigungen
anfangs nicht spiirbar sind und hochst unter-
schiedlich verlaufen, ist es jedem Betroffenen
angeraten, seine Leber regelmaBig kontrollieren zu
lassen, zumal ein sehr kleiner Teil der Betroffenen
schon im frihen Kindesalter eine schwerwiegende
chronische Lebererkrankung entwickelt.

Erste splirbare Symptome treten zumeist ab dem
40. Lebensjahr auf. Die entstehenden Probleme
betreffen dabei hdufiger die Lunge als die Leber.
Daher ist es empfehlenswert, frithzeitig die Lunge
des Kindes untersuchen zu lassen.

Wann sollten Sie bei lhrem Kind an einen

Alpha-1-Antitrypsinmangel denken?

® Bei verlangerter Gelbsucht im Sauglingsalter

® Bei veranderten Leberwerten bereits ab Saug-
lingsalter

® Bei Feststellung einer LebervergroRerung
® Bei familiarer Vorbelastung

@® Bei ursachlich unklaren oder ungewohnt
ausgepragten asthmatischen Beschwerden

® Moglicherweise auch bei haufigen Lungeninfek-
ten und Bronchitiden sowie bei starkem,
immer wiederkehrendem
Hustenreiz

Illustrationen: fraufuchs-design.de

Jedes menschliche Gen enthdlt den Bauplan fiir ein
EiweiBmolekiil und liegt im menschlichen Erbgut in
zwei Kopien vor — so auch das Gen fir das Alpha-
1-Antitrypsin. Je eins stammt dabei vom Vater und
eins von der Mutter.

Die normale Kopie des Gens fiir AAT wird ,M“,
die haufigste veranderte ,Z“ genannt. Sind die
Gene der Eltern verandert, d.h. hat ein Elternteil
mindestens ein Z-Gen, kann die Veranlagung fir
unterschiedliche Auspragungen des AATMs an die
Kinder weitervererbt werden. In der Regel bemerken
Eltern wegen der Symptomfreiheit nichts von ihrer
Tragerschaft und wissen daher nicht, dass es die
Moglichkeit dieses Erbgangs bei ihrem Kind gibt.
In Deutschland tragt ca. jeder 50. den Gendefekt
AATM in sich, d.h. jeder 50. hat ein verandertes Gen,
zumeist die Z-Variante, das er weiter vererben kann.
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Ganz wichtig: Denken Sie als Eltern auch an sich
und lassen sich testen, ebenso weitere Kinder.

. Erlauterungen zum Alpha-1-Antitrypsinmangel
@ entnehmen Sie bitte unserem allgemeinen Flye
. oder der Homepage. P

Mit einem einfachen Bluttest wird der AAT-
Spiegel im Blut gemessen. Stellt sich heraus,
dass zu wenig AAT im Blut vorhanden ist, gibt
eine Genuntersuchung (dazu geniigen wenige
Blutstropfen) eine genauere Auskunft tiber das
personliche Erkrankungsrisiko: Kinder mit MZ-
Konstellation haben ein geringes, Kinder mit
ZZ-Konstellation ein hohes Risiko, an AATM zu
erkranken.

Es besteht die Moglichkeit, sich in einer
genetischen Beratung kompetent zum indivi-
duellen Erkrankungsrisiko beraten zu lassen.

Was konnen Sie tun,

wenn lhr Kind betroffen ist?

Da der AATM Auswirkungen auf Leber und Lunge
hat, sind sehr unterschiedliche MaRnahmen
sinnvoll, um die Gesundheit Ihres Kindes zu
erhalten:

@ Verzichten Sie auf Rauchen — auch Passiv-
rauchen schadet Ihrem Kind!

@ Unterstiitzen Sie sportliche Aktivitaten
@ Erndhren Sie Ihr Kind ausgewogen

® Lassen Sie frithzeitig vom Arzt Infektionen
abklaren und behandeln

® Nutzen Sie die Schutzimpfungen

® Besprechen Sie mit lhrem Kinderarzt mogliche
Therapien

@ Hat Ihr Kind einen fieberhaften Infekt, ist es
empfehlenswert, das Fieber ab ca. 38,5°C zu
senken, da bei Fieber Alpha-1-Antitrypsin
freigesetzt wird, in der Leber verklumpt und so
der Leber schadet.

® Es sollten moglichst keine Medikamente einge-
setzt werden, die als typische Nebenwirkung
einen leberschadigenden Effekt haben kénnen.

@ Lassen Sie sich von allen Untersuchungsergeb-
nissen Kopien geben. So ist gewahrleistet, dass
alle Informationen zu jeder Zeit bei jedem Arzt
verfligbar sind.

Gern mochten wir Sie darin unterstiitzen,
der Experte fiir lhr Kind zu sein.



