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DAAT - O BOALA RARA, O NEVOIE REALA DE A ACTIONA
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BPOC

3% din pacientii cu BPOC au DAAT

BPOC va fi o importanta cauza de deces
la nivel mondial in 2020

DAAT este cea mai cunoscutd cauza
genetica rara a BPOC

DAAT este singura forma de BPOC care
beneficiaza de tratament specific si de cele
mai multe date privind acest tratament

DAAT cauzeaza ciroza care nu este
determinata de consumul de alcool si
accelereaza evolutia altor boli hepatice
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In regiunea europeand, peste 66 milioane de persoane suferd de BPOC, iar cel putin 2 milioane
dintre aceste cazuri se datoreazd deficitului de AAT. Toti pacientii cu BPOC trebuie investigati
pentru DAAT - o analizd simpld care ar imbundtdti considerabil rata de diagnosticare.

Prof. Joanna Chorostowska-Wynimko, Institutul National de Tuberculozd si Boli Pulmonare, Polonia

Complicatii DAAT necontrolate, de natura pulmonara
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Oxigeno- Imobilizare Necesitatea unui
terapie transplant
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Ingrijiri la
domiciliu

ﬁ Testarea pentru deficitul de alfa-1
- antitripsind este esentiald in toate cazurile
de boald hepaticd de cauzd necunoscutd
la nou-ndscuti, copii si adulti .
. i Prof. Christian Trautwein, Spitalul
Universitar Aachen, Germania

Deficitul de alfa-1 antitripsind a fost descoperit
acum mai bine de 50 de ani, dar o mare parte din

‘ ® 6”’
rolurile si proprietdtile acesteia nu sunt cunoscute.
Avem nevoie de mai mult sprijin pentru cercetare.
Dr. llaria Ferrarotti, Universitatea Pavia, Italia

Chiar dacd bolile rare reprezintd o prioritate de
sdndtate publicd, trebuie sd ne asigurdm cd toti
pacientii DAAT au acces la diagnostic precoce si
ingrijiri si cG pot beneficia de oportunitdtile oferite
de cercetare si inovare.

Marlene Mizzi,
Membru al Parlamentului European, Malta
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A durat 15 ani pdnd cand am primit
diagnosticul de DAAT. M-am linistit cénd am
aflat ce problemd am, fiindca acum stiu cum sd
o gestionez. Mi-as fi dorit sa aflu mai din timp!

l l Pacient DAAT din Danemarca

Mai ales atunci
cand existd
antecedente
de DAAT in

familie!

PD Pavel Strnad,
Spitalul Universitar
Aachen, Germania

Complicatii DAAT necontrolate, de natura hepatica

00006

Deces Complicatii Absenteism de la Internari repetate

ale bolii hepatice scoala/serviciu

Necesitatea unui Deces
transplant




Recomanddrile Grupului European de Experti DAAT

Recomanddrile Grupului European de Experti DAAT

INTRODUCERE

Deficitul de afla-1 antitripsind (denumita in continuare DAAT) este o afectiune mostenita care duce la
cresterea riscului de boli pulmonare, hepatice si nu numai. DAAT este prezenta in intreaga lume, insa
prevalenta formei grave difera pe teritoriul Europei, afectand aproximativ 1 persoana din 1.500 -
3.500,' in timp ce formele mai usoare sunt mult mai des intalnite.?

Principala dificultate in gestionarea DAAT este diagnosticul precoce, de care majoritatea pacientilor nu
vor beneficia Tnainte ca simptomele grave sa inceapa sa se manifeste, desi exista mijloace de
diagnosticare eficiente si necostisitoare. Deseori, simptomele bolii pulmonare obstructive cronice
(BPOC) si ale bolii hepatice nu duc la referirea pacientului catre centrele de excelentd pentru DAAT.
Aceastd problemé necesitd o abordare consolidata din partea personalului medical si a pacientilor. in
plus, pacientii cu DAAT au nevoie de politici care sa faciliteze schimbul de experientd, sa promoveze
masurile preventive, cum ar fi screening-ul, si sa permita o abordare personalizatd a evaluarii
medicamentelor pentru pacientii cu DAAT. Politicile europene trebuie sa recunoasca si faptul ca boli
precum DAAT beneficiaza de un schimb intens de informatii la nivel european si national, prin urmare
DAAT ar trebui luatd in considerare in mai multe domenii de politici, cum ar fi cele de mediu,
economice si educationale.

Povara bolii DAAT nu tine doar de numarul pacientilor afectati, ci '
si de viata fiecdrei persoane, care poate fi afectata semnificativ °
de o diagnosticare intarziata si de accesul limitat la tratament. T ————
Mai mult, DAAT este o boala cu risc vital, iar in lipsa unui in care comunitatea europeand
tratament si a unor ingrijiri adecvate, pacientii au o speranta de poate imbunétati ingrijirile medicale
viata scazutad. Dimensiunea sociald a DAAT nu ar trebui neglijata:
multi pacienti cu DAAT trebuie sd facd fatd stigmatului asociat
bolii pulmonare, ca fiind "boala fumatorului" si bolii hepatice, ca
fiind "boala alcoolicului".

pentru pacienti, facand un apel la

cetateni sa devina constienti de
nevoia de a diagnostica, trata si
ngriji pacientii cu DAAT.

Recomandari privind politicile DAAT
|

Utilitatea pentru

Utilitatea pentru Utilitatea pentru

autorii de politici pacienti si apartinatori

cadrele medicale

le \
Imbunétatirea 0 mai buni Consolidarea bunelor Tmbunatatirea
politicilor pentru constientizarea a practici in randul cunostintelor despre DAAT,

pentru a incuraja toti
pacientii cu BPOC sa fie
testati pentru DAAT, sa stie
ce sa spuna medicului si ce
pot face ei ingisi

momentului in care se centrelor de
impune testarea AAT, excelenta
includerea pacientilor cum poate fi si recomandarea
DAAT in capitole mai recunoscuta si cum se bunelor practici de
ample din cadrul ia legatura cu centrele relationare
politicilor de excelenta

pacienti, sisteme
sanitare mai durabile si

RECOMANDARI GENERALE

Acest document face apel la autorii de politici, cadrele medico-sanitare, pacientii si apartinatorii
acestora sa respecte urmatoarele recomandari:

@ Recomandari pentru autorii de politici

® Toate statele membre ar trebui sa elaboreze un Program de screening DAAT in
cadrul planului pentru boli rare. Comisia Europeana ar trebui sa realizeze un proiect
pentru stabilirea conditiilor minime de autorizare a centrelor de excelentd DAAT.

e Agentiile nationale de plata ar trebui sa emita decizii de compensare in functie de
evolutia mai rapida sau mai lenta a bolii in cazul pacientilor cu DAAT.

® Guvernele nationale ar trebui sa se asigure ca legislatia nu impiedica cetatenii sa isi
faca testul genetic pentru boli rare asigurandu-se ca pacientii asimptomatici nu sunt
nevoiti sa plateasca prime de asigurare mai mari.

® Recomandari pentru cadrele medico-sanitare

e Cadrele medico-sanitare ar trebui sd ia in considerare diagnosticarea DAAT la pacientii cu
BPOC, emfizem, astm bronsic, brongiectazii, boli pulmonare de cauza necunoscuta,
paniculita, vasculita si orice pacienti cu antecedente familiale de DAAT .

e Testarea tuturor pacientilor din listele de mai sus cu o simpla analiza de sange si
trimiterea tuturor pacientilor cu rezultate pozitive catre centrele de excelenta (specificate
la pg. 22).

e Centrele de excelenta ar trebui sa functioneze prin retele, cum ar fi Retelele Europene de
Referinta, pentru a facilita schimbul de experienta, trimiterea pacientilor si educarea

personalului medical pe teritoriul Europei.
@ Recomandari pentru pacienti si apartinatori
® Daca aveti simptome inexplicabile de boli pulmonare, hepatice sau tegumentare,
cereti medicului sa va testeze pentru DAAT.

e Pacientii cu DAAT ar trebui sa isi adapteze stilul de viata astfel incat sa limiteze
posibilitatea de declansare sau agravare a bolilor pulmonare, hepatice sau tegumentare.
o Pacientii cu DAAT si apartindtorii acestora ar trebui sa caute sustinere in cadrul grupurilor

de pacienti si/sau de sprijin.

o
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CE ESTE DAAT?

DAAT este o afectiune genetica mostenita care se transmite prin gene de la parinti la copii.

DAAT apare in lipsa unei proteine din sange, denumite alfa-1 antitripsina sau AAT. AAT este
sintetizata predominant in ficat. Principala functie a AAT este aceea de a proteja plamanii
impotriva inflamatiei cauzate de infectii si agenti iritanti inhalati, cum ar fi fumul de tutun.

Normal

Alfa-1 antitripsina nveleste
plamanii, protejandu-i
impotriva elastazei
neutrofilice

Alfa-1 antitripsina sintetizata
in ficat protejeaza plamanii
impotriva elastazei
neutrofilice

' o SR Elastaza neutrofilica este

. sintetizata de leucocite cu

scopul de a descompune

Leucocite (neutrofile) bacteriile daunatoare. Poate
afecta plamanii

Nivelul scdzut de AAT din sange se datoreaza proteinei AAT anormale care nu poate fi
eliberata din ficat intr-un ritm normal. Se ajunge astfel la 0 acumulare de AAT anormala
in ficat, ceea ce poate duce la o boala hepatica si la scaderea nivelului seric de AAT, care

poate cauza o boala pulmonara la adulj;i.3

Deficit de afla-1 antitripsina

Plamanii nu au invelisul
protector de alfa-1
antitripsind, prin urmare sunt
predispusi la actiunea nociva
a elastazei neutrofilice

Alfa-1 antitripsina
Blocata in ficat, cauzeaza
leziuni hepatice

Elastaza neutrofilica
Neinhibata, cauzeaza leziuni
pulmonare

Leucocite (neutrofile)
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CUM SE MOSTENESTE DAAT?

Fiind o boala ereditara, pentru a mosteni o forma grava de DAAT, o gena cunoscuta sub denumirea
de gena Z-AT (sau o alta varianta deficitard AT) trebuie sa fie transmisa de ambii parinti. Daca o
persoana este purtator de doua gene Z-AT, nivelul de AAT al acesteia va fi intre 10% si 20% din
nivelul normal. Proteina AAT afectata de gena Z-AT se acumuleaza in ficat, ceea ce inseamna ca
persoana respectiva nu produce suficienta AAT pentru a controla nivelul enzimei in organism.*
Sinteza deficitara de proteina AAT in ficat duce practic la compromiterea protectiei pulmonare.®
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STANDARD DE INGRIJIRI PENTRU PACIENTII CU DAAT

Simptomele pot fi tratate cu ajutorul masurilor de tratament adecvate. Pe langa tratamentele
specifice pentru plamani si ficat, toti pacientii cu DAAT ar trebui sa isi ia masuri de precautie
pentru evitarea infectiilor, cum ar fi vaccinarea, consumul moderat de alcool (cu exceptia cazului
n care boala hepaticd s-a instalat deja si consumul trebuie evitat) si renuntarea la fumat.®

Pacientii cu DAAT cu boli pulmonare precum astm, BPOC sau
brongsiectazii se pot trata cu aceleasi medicamente pe care le
folosesc si pacientii fara DAAT pentru aceste afectiuni.

Tratamentul specific disponibil pentru pacientii DAAT cu boli pulmonare se
numeste terapie de augmentare. Aceastd terapie consta in perfuzii intravenoase cu
proteina AAT, efectuate de reguld sdaptamanal, pentru a creste nivelul proteinei in
sange si in plamani. S-a dovedit ca terapia limiteaza declinul functiei pulmonare si
fmbundtdteste rata de supravietuire. Terapia de augmentare nu poate restabili
functia pierduta a pldamanului, tocmai de aceea este crucial ca, atunci cand exista
dovezi de deteriorare a functiei pulmonare, pacientii sa beneficieze de terapie cat
) mai curand posibil.”

Pentru bolile hepatice, transplantul de ficat este singura terapie viabila in prezent.® Alte

optiuni de tratament pot include reducerea consumului de alcool, vaccinare impotriva hepatitei

A si B si adaptarea regimului alimentar.®
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RECOMANDARI PENTRU AUTORII DE POLITICI

Actiune, coordonare si evaluare

‘ Provocarea 3: Coordonarea

Provocarea 1: Diagnosticare tarzie sau incorecta

Desi DAAT este una dintre cele mai raspandite afectiuni ereditare din Europa, lipsa unui diagnostic
corect si prompt este o provocare majora din cauza lipsei constientizarii bolii si a excluderii acesteia
din programele de screening sistematic. DAAT este diagnosticata printr-un test simplu, cu costuri
reduse — o analizi de sange. insa diagnosticarea DAAT ar trebui s& fie urmata de un screening familial.
Testul genetic este crucial pentru pacientii cu o mai mare probabilitate de DAAT, insa acesti pacienti
sunt reticenti in a apela la screening deoarece exista temerea ca primele de asigurare vor creste in
consecinta.

Apel la actiune

® Comisia Europeana ar trebui sa isi actualizeze studiul CORDIS din 2002 pentru a afla care este
situatia actuald a testdrii genetice pentru boli rare si pentru a emite recomandari ulterioare
pentru statele membre astfel incat sa promoveze o abordare bazata pe mentinerea unui nivel
ridicat al sandtatii umane si pentru a nu discrimina pacientii care iau masuri eficiente pentru a
evita atat costurile umane, cat si cele ale sistemului sanitar.

e Toate statele membre ar trebui sd elaboreze un program de diagnosticare a DAAT in cadrul
planului pentru boli rare si sa se asigure ca liniile directoare pentru afectiunile asociate, cum ar fi
BPOC si ciroza hepaticd, includ teste obligatorii pentru DAAT.

® Trebuie sa se ia in considerare screening-ul nou-nascutilor pentru DAAT, avand in vedere importanta
evitdrii transplantului de organe costisitor, evolutia periculoasa si costisitoare a bolii necontrolate.

Provocarea 2: Compensare

n prezent, nu existd un remediu pentru DAAT, insa exist3 o serie de tratamente concepute pentru
0 mai buna gestionare a bolii. Unul dintre cele mai avansate tratamente pentru pacientii DAAT cu
afectiuni pulmonare si tegumentare se numeste terapia de augmentare, menita sa incetineasca
sau sa previna evolutia bolii pulmonare, si este deseori recomandaté pacientilor cu DAAT. Tn pofida
rezultatelor promitatoare si eficientei economice dovedite'® a terapiei de augmentare, exista doar
cateva tari care compenseaza costurile acesteia.

Apel la actiune

e Agentiile platitoare trebuie s3 ia in considerare numarul celor cu o "evolutie rapida a bolii"*
care ar trebui sd beneficieze cu prioritate de terapia de augmentare comparativ cu restul
pacientilor, in baza analizei costuri-beneficii.

e Trebuie sa se ia in considerare evaluarea pe baza unei tomografii computerizate (CT).

e Terapia de augmentare si-a dovedit eficienta din punct de vedere al costurilor'? si DAAT este
singura formd de BPOC cu tratament specific si cu cele mai multe date disponibile, prin
urmare ar trebui pusa la dispozitia tuturor pacientilor care au nevoie de ea.

Centrele de excelenta reprezinta piatra de temelie a ingrijirii bolilor rare in UE. Tn toate tarile, centrele
de excelenta trebuie sa treacd printr-un proces de autorizare mai coordonat astfel incat pacientii sa
stie unde pot accesa ingrijiri de specialitate si unde se fac trimiterile adecvate. Acest aspect este crucial
pentru dezvoltarea Retelelor Europene de Referinta (ERN) in toate domeniile medicale si pentru
gestionarea corespunzatoare a pacientilor depistati cu DAAT. in 2017 s-au lansat dou& ERN care includ
si DAAT: Reteaua Europeana de Referintd pentru bolile respiratorii rare (ERN LUNG) si Reteaua
Europeand de Referintd pentru bolile hepatice rare (ERN RARE-LIVER). n plus, pe pagina web
Orphanet sunt mentionate 63 de centre de excelentd, dar acestea sunt auto-desemnate de sistemele
sanitare nationale, iar 24 dintre aceste centre se afla intr-o singura tara.®

Apel la actiune

* |Implementarea Directivei Europene privind asistenta medicala transfrontaliera pentru
promovarea dreptului pacientilor la cea mai bund asistentd medicald posibila, chiar si in
straindtate, daca se considera adecvat.

® Comisia Europeana ar trebui sa integreze un proiect in cadrul celui de-al Treilea Program de Sanatate
care sa genereze o acreditare pentru centrele de excelenta DAAT.

® Crearea "stampilei UE", inregistrate in baza de date Orphanet, care sa marcheze un centru de
excelenta Tn functie de tipul bolii. Aceastd stampild ar fi aceeasi pe formularul de prelucrare a
cererilor ERN si aplicabild comparativ pentru pacienti, astfel incat sa stie unde vor beneficia de
asistenta specializata.

Provocarea 4: Politica holistica pentru DAAT

DAAT nu necesitd doar o politica sanitara solida, ci si 0 abordare bine gandita privind aspectele
legate de protectia mediului, cum ar fi poluarea (interioara si exterioara) si toxicitatea substantelor
chimice la locul de muncé, care au un impact major asupra sanatatii omului. Tn cazul pacientilor cu
DAAT, organele acestora se deterioreaza mult mai rapid decat cele ale altor pacienti cu BPOC in
medii cu mai multi factori poluanti in aer.*

Ce se poate face?

e Statele membre UE ar trebui sa optimizeze calitatea aerului ambiental prin implementarea
eficientd a standardelor de calitate a aerului elaborate de UE si OMS.

e UE ar trebui sa dezvolte o strategie completa privind calitatea aerului din interior.

Slaba calitate a aerului este un ucigas invizibil care

afecteazd in prezent 90% din locuitorii oraselor din UE, in

special pacientii cu afectiuni pulmonare. Atingerea celor mai

inalte standarde de calitate a aerului in interior si in exterior

este doar una dintre mdsurile pe care legislatorii le pot lua

pentru a imbundtdti starea de sdndtate a pacientilor DAAT. 9. 4

Seb Dance, Membru al Parlamentului European, Marea Britanie
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DE CE ESTE IMPORTANT SA ACTIONAM ACUM?

. . o Fara diagnostic .
Politica de sdanatate Lipseste

nu promoveaza coordonarea
screening-ul competentelor in UE

Probleme cu
asigurarea si
stigmatizarea

Evolutia bolii
nu este

gestionata

Ingrijirile ‘ Povard mai mare

transfrontaliere e sistemele
necorespunzatoare sanitare

cauzeaza probleme,

sociale
Costuri economice
nationale

Depistare
si absenteism

in cei mai productivi
ani de activitate

Transplant de
organe
costisitor

inutile

Bolile rare, cum ar fi DAAT, necesita o combinatie de activitati coordonate de politici UE pentru a
armoniza standardele si beneficiile aferente expertizei diferentiale, precum si planuri nationale
solide care sa garanteze ingrijirea pacientilor in mod holistic in cadrul unor sisteme sanitare cu
resurse limitate.

Solutiile de politica eficiente pentru DAAT nu sunt neaparat complicate, dar lipsa constientizarii cu
privire la aceastd afectiune a dus pur si simplu la omiterea din politici a unor elemente cheie pentru
acesti pacienti. Este un domeniu in care autorii de politici europene si nationale pot face schimbari
rapide n viata pacientilor, care vor imbunatati nu doar bunastarea pacientilor, ci si functionarea
socio-economica a societatilor europene.

Lipsa actiunii politice creeaza un cerc vicios, unde ignorarea unui aspect duce la ignorarea unui alt
aspect, iar problema se adanceste, contribuind la o povara mai mare pentru pacientii DAAT si
sistemele sanitare.

Mesaj din partea Parlamentului European

Bolile rare, printre care si DAAT, afecteaza doar o mica parte a populatiei si, vreme indelungata,
nevoile acestor pacienti au fost ignorate: cunostintele limitate privind bolile rare, costul ridicat al
ingrijirilor de specialitate si tratamentele eficiente au dus la neglijare si lipsa investitiilor in cercetare
si servicii medicale in domeniu.

Cu toate acestea, in ultimul deceniu, UE a contribuit activ la schimbarea perspectivei asupra bolilor
rare: evolutiile legislative la nivelul UE au dus la elaborarea planurilor nationale pentru bolile rare si la
infiintarea centrelor de competente in majoritatea statelor membre, precum si la facilitarea cercetarii
si studiilor clinice si a posibilitatii de a primi un diagnostic, tratament si ingrijiri in strdinatate. Multe
instrumente utile pentru bolile rare exista deja, inclusiv, dar fard a se limita la Regulamentul European
privind produsele medicamentoase orfane, Directiva UE privind drepturile pacientilor la asistenta
medicala transfrontaliera, Programul de Sanatate Publica al UE si Regulamentul privind studiile
clinice, desi este deosebit de important sa evaluam si sa optimizam continuu instrumentele
legislative, sa dezvoltam noi solutii menite sd imbunatateasca diagnosticarea, ingrijirile si cercetarea.

n anii ce urmeaz3, ar trebui sa se acorde o atentie speciald dezvoltarii programelor de diagnosticare
DAAT, ca parte a planurilor pentru bolile rare din statele membre. imbunétatirea diagnosticarii este
necesara pentru o abordare eficienta a bolii si evitarea unor costuri mai ridicate pe viitor. Pentru a
asigura accesul tuturor europenilor la ingrijiri de calitate, instrumentele prevazute de dispozitiile
privind asistenta medicala transfrontaliera ar trebui sa fie pe deplin exercitate de toate statele
membre. Tn calitate de reprezentanti alesi ai cetétenilor europeni, dorim sd ne exprimdm sustinerea
continua a activitatii privind sanatatea si bunastarea tuturor europenilor, cu un accent semnificativ pe
pacientii cu boli rare.

Seb Dance, Membru al Parlamentului European, S&D, Marea Britanie
Marlene Mizzi, Membru al Parlamentului European, S&D, Malta

Sirpa Pietikdinen, Membru al Parlamentului European, PPE Finlanda
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RECOMANDARI PENTRU CADRELE MEDICALE

Principalele recomandari pentru cadrele medicale

® Cadrele medicale ar trebui sd pastreze acest cartonas pentru a retine ce pacienti ar putea avea DAAT.
Sunteti veriga principald in procesul de identificare a populatiei nedetectate de pacienti DAAT si trebuie sa va
asigurati ca toti beneficiaza de ingrijiri corespunzatoare.

e Pe langd efortul de a depista prezenta DAAT la mai multi pacienti, cadrele medicale ar trebui sa participe si sa
se implice in evenimente medicale privind bolile respiratorii si DAAT pentru a creste gradul de
constientizare si a imbunatati relationarea.

® Exista numeroase centre de excelenta in Europa cu competente de diagnosticare si ingrijiri corespunzatoare
a pacientilor DAAT. incercati sa stabiliti legdturi cu aceste centre de excelentd si contactati-le in toate
cazurile.

e Centrele de excelenta ar trebui sa lucreze prin retele precum Retelele Europene de Referinta pentru a face
schimb de experientd, a trimite pacienti si a educa personalul medico-sanitar din Europa. Lista completd a
centrelor de excelentd din tara dumneavoastrd este disponibild la sfarsitul documentului.

Recomandari pentru recunoasterea pacientilor DAAT

Afectiuni care indica riscul de DAAT:

Testati toti pacientii cu:

® Bronsiectazii e BPOC

® Paniculita ® Astm

® Vasculita (in special ANCA) e DAAT in antecedente familiale

e Carcinom hepatocelular ® Boala hepatica cronica

® Boala hepatica de cauza e Pacientii cu infectii frecvente
necunoscuta .

Pe listele de transplant de plamani si ficat

1. Nivel scazut de alfa-1 2. Trimitere la centrul de

Seazut ce, 3. Tratament si ingrijiri
antitripsina?

centrul de excelenta

excelenta (vezi pagina 22)

RECOMANDARI PRIVIND TRATAMENTUL SI INGRIJIREA
PACIENTILOR CU DAAT

Consultatia/consultatiile initiale

Efectuarea evaluarii de baza dupa obtinerea istoricului clinic complet
® Examen fizic complet
® Un CT de inalta rezolutie la pldmani sau o radiografie pulmonara posteroanterioara (PA) si laterala

e Evaluare functionala respiratorie (spirometrie, pletismografie, capacitatea de difuziune, oximetrie
sau gazele sangvine arteriale)

e Evaluare functionald hepatica (TGO, TGP, bilirubina totald si directa, albumina, INR, ecografie
hepatica sau examinare cu fibroscan, evaluare neinvaziva a fibrozei hepatice)

e Alte analize adecvate pentru asocieri specifice, inclusiv screening pentru vasculita

@ Discutie privind necesitatea evaluarii ficatului pe baza unei trimiteri adecvate catre
un specialist in domeniu (pediatric sau de adulti)

Discutie privind necesitatea evaluarii plamanilor sau trimiterii catre un pneumolog

O O

Discutie privind administrarea terapiei pentru probleme pulmonare
e administrarea bronhodilatatoarelor
e administrarea corticosteroizilor

® identificarea precoce si tratarea prompta a infectiilor pulmonare

Discutie privind gestionarea si tratamentul activ al simptomelor complicatiilor hepatice

Discutie privind necesitatea vaccinarilor

O O

e antigripal (anual)
® vaccin pneumococic
® hepatita A
® hepatita B
@ Evaluarea statutului de fumator si transmiterea unui mesaj puternic cu privire la efectele

nocive, motivarea si consilierea adecvata privind renuntarea la fumat daca pacientul
consuma orice forma de tutun, inclusiv trabucuri, pipa si tigarete

(O

Discutie privind riscul expunerii profesionale si de mediu, inclusiv fumatul pasiv, prafuri,
substante chimice

B

Discutie privind consumul de bauturi alcoolice

&



RECOMANDARI PRIVIND TRATAMENTUL
SI INGRIJIREA PACIENTILOR CU DAAT

@ Discutie privind elaborarea unui program de exercitii, daca este cazul
@ Discutie privind elaborarea unui plan nutritional, daca este cazul
@ Discutie privind reducerea nivelului de stres, daca este cazul

@ Discutie privind trimiterea pacientului la psiholog (la nevoie)

@ Trimiterea pacientului citre resursele comune enumerate la sfarsitul
recomandarilor, dupa discutarea motivelor in acest sens cu pacientul

@ Analizarea pacientului in cadrul unei echipe multidisciplinare, la nevoie, si consilierea
pacientului

Controale ulterioare

@ Discutie privind rezultatele si implicatiile evaluarii initiale de baza
Discutie privind necesitatea si frecventa controalelor ulterioare
Discutie privind un eventual prognostic si optiunile de tratament

Discutie privind beneficiile potentiale ale terapiei de augmentare specifice fiecarui
pacient in parte

Discutie privind administrarea si beneficiile oxigenoterapiei (la nevoie)
Discutie privind beneficiile optiunilor chirurgicale (daca este cazul)

Discutie privind trimiterea pacientului la psiholog (la nevoie)

OO OO OO O

Discutie privind trimiterea pacientului la consiliere genetica (la nevoie)

g
/o

&

Recomanddrile Grupului European de Experti DAAT

RECOMANDARI PENTRU CADRELE MEDICALE

Cadrele medicale au un rol esential in imbunatatirea ingrijirilor pentru pacientii DAAT, insd lipsa unei
educatii adecvate privind identificarea bolii si a constientizarii privind modul de reactie la simptomele
adecvate sunt o barierd in calea unei ingrijiri corecte. Aceastd sectiune isi propune sa ofere cadrelor

medico-sanitare principalele instrumente de identificare si gestionare adecvata a pacientilor cu DAAT.

Principalii pasi

®

RECUNOASTERE — Este mai raspandita decat s-ar crede!"®

Pe cine testam? Organizatia Mondiala a Sanatatii si Societatea Europeana de Medicina Respiratorie
recomanda testarea tuturor pacientilor cu BPOC, emfizem, a celor diagnosticati cu astm declansat la
varsta adultd, in special cu obstructia incomplet reversibila a fluxului de aer, a persoanelor cu boli
hepatice de etiologie necunoscuta si a adultilor cu paniculita necrotizanta sau vasculitd multisistemica.®

Orice pacient aflat pe listele de transplant hepatic sau pulmonar trebuie testat si retineti ca
bronsiectaziile, paniculita, vasculita, carcinomul hepatocelular si boala hepatica de etiologie necunoscuta
sunt potentiali indicatori ai DAAT.

REACTIE — Testarea nu este costisitoare si poate salva vieti

Ce facem? Toi pacientii identificati ca facand parte din grupurile de mai sus ar trebui sa fie testati pentru
DAAT. Testarea se poate face pe o singura proba de sange (sange obtinut prin recoltare sau intepare).*”

Acest test poate fi urmat de analize si evaludri mai specifice; vd rugam sa consultati brosura pentru
informatii suplimentare.

TRIMITERE - Centre de excelenta de pe teritoriul Europei

Si acum? Toti cei testati pentru DAAT din grupurile de mai sus trebuie trimisi imediat catre un centru de
excelentd din tara dumneavoastra pentru o examinare completd, diagnostic si informatii de specialitate.
Lista centrelor de excelenta este disponibila la sfarsitul documentului.

Cea mai mare sansd de a oferi ingrijiri mai bune
pacientilor cu DAAT este eficientizarea recunoasterii
bolii de cdtre cadrele medico-sanitare, astfel incat
pacientii sd poatd fi trimisi cdtre specialisti care
colaboreazd cu echipe multidisciplinare. Doctorii sunt
puntea de legdturd esentiald dintre o comunitate
imensd de pacienti nediagnosticati si centrele de
excelentd.

Prof. Robert Stockley, Spitalul Universitar Birmingham, Marea Britanie
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RECOMANDARI PENTRU PACIENTI S| APARTINATORI

Am DAAT?

DAAT poate fi confundata cu alte boli pulmonare si hepatice. Daca aveti oricare dintre simptomele
descrise mai jos, se recomanda sa cereti medicului dumneavoastra sa faca unele teste, in special daca
nu ati implinit incd varsta de 40 de ani.*®

~ A 19

® Infectii frecvente

* Tuse cronica, expectoratie persistenta
® Respiratie grea la efort

® Respiratie suierdtoare

Nivel ridicat al enzimelor hepatice
Disconfort in partea dreapta-sus a abdomenului

Vanatai frecvente

Oboseala

Coloratia galbena a ochilor sau a pielii
Urina de culoare inchisa

Mancarimi deranjante

Greutate oscilanta

Crestere in volum a abdomenului (ascita)

® Varsaturi cu sange si scaun cu sange

Cand trebuie s3 apelez la screening?

Screening-ul se recomanda in cazul in care aveti DAAT in antecedentele familiale, daca
prezentati simptomele enumerate mai sus, precum si daca aveti una din urmatoarele afectiuni:

N

BPOC ® Boala hepatica cronica ® Paniculita
Emfizem e (Ciroza ® Vasculitd de etiologie necunoscuta
Brongsita cronica ® Boala hepatica de etiologie

Brongsiectazii necunoscuta
Suspiciune de alergii si/ ® Boala hepatica pediatrica
sau astm de etiologie necunoscuta

e Carcinom hepatocelular

n functie de simptomele resimtite, screening-ul pulmonar trebuie realizat indiferent de
varsta

Unele persoane care prezinta simptome de DAAT sunt reticente in privinta diagnosticarii,
preferand “sa nici nu stie” despre o eventuala boala. Cu toate acestea, screening-ul este mai mult
decat recomandat deoarece un diagnostic corect si prompt va imbunatati considerabil calitatea
vietii si poate opri evolutia bolii.

CE INTREBARI SA ADRESATI MEDICULUI DUMNEAVOASTRA

Ce inseamna acest diagnostic? Ce inseamna DAAT?

Trebuie sa fac un test? Ce urmareste acest test?
Ce Tmi vor arata rezultatele?

Care sunt optiunile de tratament? Care sunt beneficiile fiecarei
optiuni? Care sunt efectele secundare?

Cum actioneaza medicamentul prescris?
Cum se administreaza? Exista efecte secundare? Poate interactiona
cu alte medicamente pe care mi le prescrieti?

@ Membrii familiei trebuie sa faca testul pentru DAAT?

De ce am nevoie de interventie chirurgicala?
Exista alte modalitati de tratare a afectiunii mele? Cat de des
efectuati astfel de interventii chirurgicale?

Ce pot face eu pentru a-mi mentine si Tmbunatati sanatatea?

Dacd simptomele se inrdutitesc, ce ar trebui sa fac? in ce
situatie ar trebui sa va contactez? )

@ Trebui sa imi schimb rutina zilnica?



QO 909

Faceti anual vaccinul antigripal
Faceti vaccinul impotriva pneumoniei

Faceti vaccinul impotriva hepatitei A
siB

Mentineti-va greutatea ideala

Adoptati un regim alimentar
echilibrat, bogat in fibre si vitamine,
cu multe legume si fructe, dar fara
prea multa carne si grasimi

Pregatiti un program de exercitii
potrivit conditiei fizice

Consultati medicul cu privire la
administrarea suplimentelor
alimentare si/sau a medicamentelor

PENTRU NOTITE

0900 © ©

[>J

Nu fumati: DAAT si fumatul sunt o
combinatie fatala

Evitati expunerea la fumatul pasiv

Evitati sursele de infectie
Fiti atenti la consumul de alcool

Evitati medicamentele si suplimentele
nocive pentru ficat, cum ar fi unele
analgezice

Evitati poluarea din exterior, inclusiv
polenul, fumul, praful si alti factori iritanti

€) Evitati poluarea din interior si expunerea

la substantele chimice si praful din casa

Reduceti nivelul de stres

Recomanddrile Grupului European de Experti DAAT

Cum se pune diagnosticul?

DAAT se poate diagnostica printr-o simpla analiza de sange. Un tip de analizd de sange determina nivelul
seric de AAT din organism. Daca nivelul de AAT este sub valorile normale, furnizorul de servicii medicale
poate recomanda caracterizarea genotipului sau a fenotipului. Testul genetic analizeaza schimbarile de la
nivelul codului genetic si arata daca persoana este purtator de AAT. Pentru a intelege mai bine cum se
efectueaza testele genetice si care pot fi rezultatele, va rugam sa apelati in prealabil la consiliere genetica.

Se poate trata?

DAAT este inca o afectiune incurabila, insa exista tratamente pentru simptome. Aceleasi medicamente
care se administreaza pacientilor fara DAAT pentru afectiuni pulmonare, cum ar fi BPOC, astm sau
bronsiectazie, pot ajuta pacientii cu DAAT si boli pulmonare. in plus, in unele tiri europene, pacientii
DAAT cu afectiuni pulmonare pot primi perfuzii cu AAT, cunoscute sub numele de terapie de
augmentare. Terapia reprezintd o masura preventiva, poate proteja impotriva declinului functiei
pulmonare, dar nu restabileste aceasta functie. Terapia de augmentare poate fi recomandata si pentru
tratamentul paniculitei.?* in cazul prezentei uneia sau mai multor afectiuni suplimentare asociate DAAT
(comorbiditati), va rugam sa consultati medicul dumneavoastra cu privire la tratament.

Pentru afectiunile hepatice cu DAAT nu exista un tratament specific, singurul tratament disponibil in
prezent, atunci cand afectarea hepatica este foarte grava, fiind interventia chirurgicala sau
transplantul de ficat. Terapia de augmentare nu se administreaza pacientilor cu afectare hepatica.

Unde pot gasi sprijin?

Verificati daca exista grupuri de sprijin si/sau organizatii ale pacientilor in zona in care locuiti. Intrati in
aceasta retea pentru a beneficia de sprijin si de informatiile necesare. Grupurile de pacienti au un rol
esential in furnizarea informatiilor catre pacienti, dar si in activitatea derulata in numele lor la nivel de
politici si servicii medicale. in plus, acestea permit pacientilor DAAT s& tind legétura intre ei pentru a
face fata problemelor cu care se confrunta si pentru a se sprijini reciproc. Toti pacientii sunt incurajati
sa gaseasca grupul local de pacienti DAAT; consultati pagina 22 pentru a vedea daca aveti un grup de
pacienti in apropiere; in caz contrar, contactati Alpha-1 Global pentru informatii suplimentare.

Primirea diagnosticului de DAAT este una dintre cele
mai stresante experiente din viata oricui. Organizatiile
de pacienti sunt locul cel mai potrivit pentru un schimb
de experiente si pentru a invdta de la ceilalti aflati intr-
o situatie similard. Gdsiti sprijin in tard dumneavoastrd
la adresa http://www.alpha-1global.org/en

Dr. Frank Willersinn, Alpha-1 Global (Belgia)

&

Ul
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LINK-URI/CODURI QR UTILE

Reteaua Europeana de Referinta pentru bolile respiratorii rare

(ERN LUNG)
http://ern-lung.org/

Lista centrelor de excelenta

V3 invitam s3 accesati Orphanet - portalul pentru boli rare si medicamente
orfane — pentru a identifica centrul de excelenta pentru DAAT din tara

dumneavoastra: www.orpha.net

Lista organizatiilor de pacienti

Alpha-1 Austria

www.alpha1-oesterreich.at

Alpha-1 Plus Belgia

www.alphalplus.be

Alpha-1 Danemarca E

www.alfa-1.dk

Alpha-1-Franta

www.alphal-france.org

Alpha-1 Germania

www.alphal-deutschland.org

Alpha-1 Irlanda

www.alphal.ie

oie

Alpha-1 ltalia

www.alfalat.it

Alpha-1 Olanda

www.alpha-1nederland.nl

Alpha-1 Portugalia

www.aalp.pt

Alpha-1 Romania

www.alfal.ro

Alpha-1 Spania

www.alfal.org.es

Alpha-1 Suedia

www.alfa-1.se/news.php

Alpha-1 Norvegia
www.alfalforeningen.word-
press.com

Alpha-1 Polonia

www.alat.wordpress.co
m

Alpha-1 Elvetia

www.alpha-1.ch

Alpha-1 Grup de sprijin . b
UK [=] 7, [=]

www.alphal.org.uk

UK

www.alphalawareness.org.uk

Alpha-1 Constientizare E E
1

Alpha-1 Global 1%
ww’\)N4a|pha-1g|oba|4org E%gm
‘l’i >
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TABELUL REUSITELOR DE PANA ACUM

Acest tabel al reusitelor prezinta o imagine a ceea ce s-a realizat cu succes de pe lista
recomandarilor din politica elaborata in 2011 si a ceea ce ramane de facut.

Recomandare 2011

Stadiu de realizare 2017

Recunoasterea DAAT
drept afectiune rara

Realizat partial

Cresterea gradului de
congtientizare a DAAT

Realizat partial

Prin infiintarea organizatiilor de pacienti, a campaniilor de
constientizare, a intalnirilor cu MPE, prin distribuirea setului
precedent de recomandari ale specialistilor

Reducerea inegalitatilor
privind accesul la sistemele
sanitare dintre pacientii cu
DAAT si pacientii cu alte boli
rare

Realizat partial

Prin Directiva privind asistenta medicala transfrontalierd, care
stabileste cadrul de garantare a unui acces imbunatatit la
tratamentul transfrontalier, insd mai sunt necesare decizii
privind compensarea in mai multe state membre pentru a
reduce cu adevarat inegalitatile

Definitia UE a bolilor rare este
respectata de toate statele
membre

Realizat partial

Statele membre care au adoptat planuri si strategii privind bolile
rare respectd definitia UE. De regula, tarile fara astfel de planuri
nu au o definitie oficiala a bolilor rare?

Elaborarea politicilor
nationale si europene cu
relevanta pentru bolile rare

Realizat

® Politica europeand in materie de boli rare a dus la imbunatdtirea
cooperdrii la nivel european

e Politica europeana a incurajat politicile nationale in domeniu

e Au fost adoptate 22 de planuri nationale pentru bolile rare (panain
2016)

® Politicile nationale sunt redactate pe baza recomandarilor emise
la nivel european

e Peste 80 de medicamente orfane au fost autorizate in urma
aplicarii stimulentelor europene (pana in 2016)

Acces sporit la tratament prin
implementarea Directivei
privind asistenta medicala

transfrontaliera

Realizat partial

Desi posibilitdtile de tratament in strainatate s-au extins,
numarul pacientilor care apeleaza la acestea este scazut si
barierele in calea obtinerii tratamentului raman prohibitive
pentru o asistenta medicala transfrontalierd adecvata

Recomandare 2011

Stadiu de realizare 2017

O mai buna standardizare a
tratamentelor si dispozitivelor
de sustinere a respiratiei

Realizat partial

Regulamentele revizuite privind dispozitivele medicale vor
intra Tn vigoare incepand cu 2019, avand ca rezultat obtinerea
unor dispozitive medicale mai sigure pentru sustinerea
respiratiei

Strategia UE privind informarea
pacientilor

Nerealizat

Necesitatea transplantului de
plamani este redusa printr-un
tratament optim al DAAT

Realizat partial

Nu exista date disponibile - in unele tari din UE (de exemplu, Belgia)
numarul persoanelor care asteapta un transplant de plamani este in
scadere, insa nu existd date care sa indice bolile de care sufera
pacientii aflati in asteptarea unui transplant. Pe de alta parte,
numarul de transplanturi din tarile UE este tot mai mare, insa este
corelat cu o crestere a disponibilitatii de organe, nu cu o
imbunatatire a tratamentului

Pacientii ar trebui sa aiba
posibilitatea de a decide daca si
cand sa fie supusi unui
transplant de organe

Realizat partial

La nivel international, pacientii au tot mai multd putere de decizie
in domeniul asistentei medicale. Reflectand trecerea culturii
occidentale spre un individualism accentuat, cultura institutionald
in domeniul asistentei medicale se indreapta treptat spre o etica a
capacitarii pacientilor astfel incat sa poata lua decizii informate.
Acest lucru este demonstrat prin interesul in elaborarea si
implementarea unor abordari mai echitabile si colaborative ale
relatiei cu sistemul sanitar, inclusiv un proces decizional comun

Grupurile de experti DAAT,
formate din membri ai
mediului academic si din
pacienti, sunt sustinute de UE
si de statele membre

Realizat partial

UE a alocat 449,4 milioane EUR (2014-2020) prin cel de-al Treilea
Program de Sanatate pentru a sustine proiectele de cooperare la
nivelul UE, actiuni intreprinse in comun de catre autoritatile din
domeniul sanitar ale statelor membre, functionarea organismelor
neguvernamentale, cooperarea cu organizatii internationale. in
cadrul programului, bolile rare se bucura de o atentie deosebitd

Crearea registrelor
de pacienti cu DAAT

Realizat partial

63 de centre de excelenta DAAT in Irlanda, Italia, Olanda, Franta,
Marea Britanie, Belgia, Danemarca, Franta, Spania, Elvetia (24 din
cele 63 de centre de referinta sunt in Italia) (pana in 2017)
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PREZENTAREA GRUPULUI DE EXPERTI

Prof. Joanna Chorostowska-Wynimko
Institutul National de Tuberculoza si Boli Pulmonare, (NITLD) Varsovia, Polonia

Dr. llaria Ferrarotti
Universitatea Pavia, Italia
IS LA Karen O’Hara
allns Grupul de sprijin Alpha-1 UK , Marea Britanie
Dr. Jacques Hutsebaut
Hépitaux Iris Sud — IRIS Ziekenhuizen Zuid (HIS-12Z)
H Gunhil Ngrhave
EZ Alpha-1 Danemarca
N LA Prof. Robert Stockley
all s Spitalul Universitar Birmingham, Marea Britanie

PD Pavel Strnad
Spitalul Universitar Aachen, Germania

Prof. Christian Trautwein
Spitalul Universitar Aachen, Germania

Prof. Rainer Wiewrodt
Universitatsklinikum Miinster, Germania

Dr. Frank Willersinn
Alpha-1 Plus Belgia

Recomandarile au fost elaborate cu ajutorul

organizatiei Alpha-1 Global. Misiunea acesteia - ‘\
consta in dezvoltarea unei retele globale de q p a !

cooperare intre liderii pacientilor cu DAAT, medici si

cercetatori, in vederea cresterii gradul de GLOBAL
constientizare, depistare si acces la ingrijiri pentru

cei afectati de DAAT la nivel mondial.

Facilitat si editat de:
Kit Greenop, Jelena Malinina si Yordan Aleksandrov - RPP Healthcare

Nota: Acest document de recomandari a fost editat de cdtre RPP Healthcare cu sprijinul financiar al organizatiei Alpha-1 Global
pentru acoperirea costurilor aferente intalnirilor, proiectarii si tiparirii prezentului document, precum si cu sprijinul Societatii
Romane de Pneumologie. Continutul recomandarilor se bazeaza pe cercetare documentara si interviuri cu factorii implicati.
Vrem sa multumim expertilor mentionati mai sus care au revizuit si oferit indrumari pentru redactarea prezentului document.
Documentul isi propune sa ofere indrumari autorilor de politici, cadrelor medico-sanitare si pacientilor in consolidarea
eforturilor de a imbunatati ingrijirile pentru pacientii cu deficit de alfa-1 antitripsina.
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alpha1@policy-recommendations.com
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