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DAAT este cea mai cunoscută cauză 
genetică rară a BPOC

DAAT cauzează ciroza care nu este 
determinată de consumul de alcool şi 
accelerează evoluţia altor boli hepatice

BPOC va fi o importantă cauză de deces 
la nivel mondial în 2020

DAAT este singura formă de BPOC care 
beneficiază de tratament specific şi de cele 
mai multe date privind acest tratament
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DAAT - O BOALĂ RARĂ, O NEVOIE REALĂ DE A ACŢIONA

3%

BPOC
3% din pacienţii cu BPOC au DAAT

În regiunea europeană, peste 66 milioane de persoane suferă de BPOC, iar cel puţin 2 milioane 
dintre aceste cazuri se datorează deficitului de AAT. Toţi pacienţii cu BPOC trebuie investigaţi 
pentru DAAT - o analiză simplă care ar îmbunătăţi considerabil rata de diagnosticare. 

Prof. Joanna Chorostowska-Wynimko, Institutul Naţional de Tuberculoză şi Boli Pulmonare, Polonia 

Mai ales atunci 
când există 
antecedente 
de DAAT în
familie!

Testarea pentru deficitul de alfa-1 
antitripsină este esenţială în toate cazurile 
de boală hepatică de cauză necunoscută 
la nou-născuţi, copii şi adulţi .

Chiar dacă bolile rare reprezintă o prioritate de 
sănătate publică, trebuie să ne asigurăm că toţi 
pacienţii DAAT au acces la diagnostic precoce şi 
îngrijiri şi că pot beneficia de oportunităţile oferite 
de cercetare şi inovare.

Deficitul de alfa-1 antitripsină a fost descoperit 
acum mai bine de 50 de ani, dar o mare parte din 
rolurile şi proprietăţile acesteia nu sunt cunoscute. 
Avem nevoie de mai mult sprijin pentru cercetare.  

A durat 15 ani până când am primit 
diagnosticul de DAAT. M-am liniştit când am 
aflat ce problemă am, fiindcă acum ştiu cum să 
o gestionez. Mi-aş fi dorit să aflu mai din timp!
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RECOMANDĂRI GENERALE 

Acest document face apel la autorii de politici, cadrele medico-sanitare, pacienţii şi aparţinătorii 
acestora să respecte următoarele recomandări:

Recomandări pentru autorii de politici 
• Toate statele membre ar trebui să elaboreze un Program de screening DAAT în

cadrul planului pentru boli rare. Comisia Europeană ar trebui să realizeze un proiect
pentru stabilirea condiţiilor minime de autorizare a centrelor de excelenţă DAAT.

• Agenţiile naţionale de plată ar trebui să emită decizii de compensare în funcţie de
evoluţia mai rapidă sau mai lentă a bolii în cazul pacienţilor cu DAAT.

• Guvernele naţionale ar trebui să se asigure că legislaţia nu împiedică cetăţenii să îşi
facă testul genetic pentru boli rare asigurându-se că pacienţii asimptomatici nu sunt
nevoiţi să plătească prime de asigurare mai mari.

Recomandări pentru cadrele medico-sanitare
• Cadrele medico-sanitare ar trebui să ia în considerare diagnosticarea DAAT la pacienţii cu

BPOC, emfizem, astm bronşic, bronşiectazii, boli pulmonare de cauză necunoscută, 
paniculită, vasculită şi orice pacienţi cu antecedente familiale de DAAT .

• Testarea tuturor pacienţilor din listele de mai sus cu o simplă analiză de sânge şi
trimiterea tuturor pacienţilor cu rezultate pozitive către centrele de excelenţă (specificate
la pg. 22).

• Centrele de excelenţă ar trebui să funcţioneze prin reţele, cum ar fi Reţelele Europene de
Referinţă, pentru a facilita schimbul de experienţă, trimiterea pacienţilor şi educarea
personalului medical pe teritoriul Europei.

Recomandări pentru pacienţi şi aparţinători
• Dacă aveţi simptome inexplicabile de boli pulmonare, hepatice sau tegumentare, 

cereţi medicului să vă testeze pentru DAAT.

•

•

Pacienţii cu DAAT ar trebui să îşi adapteze stilul de viaţă astfel încât să limiteze
posibilitatea de declanşare sau agravare a bolilor pulmonare, hepatice sau tegumentare.
Pacienţii cu DAAT şi aparţinătorii acestora ar trebui să caute susţinere în cadrul grupurilor 
de pacienţi şi/sau de sprijin. 

Utilitatea pentru 
autorii de politici

Recomandări privind politicile DAAT

Utilitatea pentru 
cadrele medicale

Utilitatea pentru 
pacienţi şi aparţinători 

INTRODUCERE

Deficitul de afla-1 antitripsină (denumită în continuare DAAT) este o afecţiune moştenită care duce la 
creşterea riscului de boli pulmonare, hepatice şi nu numai. DAAT este prezentă în întreaga lume, însă 
prevalenţa formei grave diferă pe teritoriul Europei, afectând aproximativ 1 persoană din  1.500 - 
3.500,1 în timp ce formele mai uşoare sunt mult mai des întâlnite.2

Principala dificultate în gestionarea DAAT este diagnosticul precoce, de care majoritatea pacienţilor nu 
vor beneficia înainte ca simptomele grave să înceapă să se manifeste, deşi există mijloace de 
diagnosticare eficiente şi necostisitoare. Deseori, simptomele bolii pulmonare obstructive cronice 
(BPOC) şi ale bolii hepatice nu duc la referirea pacientului către centrele de excelenţă pentru DAAT. 
Această problemă necesită o abordare consolidată din partea personalului medical şi a pacienţilor. În 
plus, pacienţii cu DAAT au nevoie de politici care să faciliteze schimbul de experienţă, să promoveze 
măsurile preventive, cum ar fi screening-ul, şi să permită o abordare personalizată a evaluării 
medicamentelor pentru pacienţii cu DAAT. Politicile europene trebuie să recunoască şi faptul că boli 
precum DAAT beneficiază de un schimb intens de informaţii la nivel european şi naţional, prin urmare 
DAAT ar trebui luată în considerare în mai multe domenii de politici, cum ar fi cele de mediu, 
economice şi educaţionale.
Povara bolii DAAT nu ţine doar de  numărul pacienţilor afectaţi, ci 
şi de viaţa fiecărei persoane, care poate fi afectată semnificativ 
de o diagnosticare întârziată şi de accesul limitat la tratament. 
Mai mult, DAAT este o boală cu risc vital, iar în lipsa unui 
tratament şi a unor îngrijiri adecvate, pacienţii au o speranţă de 
viaţă scăzută. Dimensiunea socială a DAAT nu ar trebui neglijată: 
mulţi pacienţi cu DAAT trebuie să facă faţă stigmatului asociat 
bolii pulmonare, ca fiind "boala fumătorului" şi bolii hepatice, ca 
fiind "boala alcoolicului". 

Acest document evidenţiază modul 
în care comunitatea europeană 

poate îmbunătăţi îngrijirile medicale 
pentru pacienţi, făcând un apel la 
cetăţeni să devină conştienţi de 
nevoia de a diagnostica, trata şi 

îngriji pacienţii cu DAAT.

Îmbunătăţirea 
politicilor pentru 
pacienţi, sisteme 
sanitare mai durabile şi 
includerea pacienţilor 
DAAT în capitole mai 
ample din cadrul 
politicilor

O mai bună 
conştientizarea a 
momentului în care se 
impune testarea AAT, 
cum poate fi 
recunoscută şi cum se 
ia legătura cu centrele 
de excelenţă 

Consolidarea bunelor
practici în rândul 
centrelor de 
excelenţă
şi recomandarea 
bunelor practici de 
relaţionare

Îmbunătăţirea 
cunoştinţelor despre DAAT, 
pentru a încuraja toţi 
pacienţii cu BPOC să fie 
testaţi pentru DAAT, să ştie 
ce să spună medicului şi ce 
pot face ei înşişi 
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CE ESTE DAAT?

DAAT este o afecţiune genetică moştenită care se transmite prin gene de la părinţi la copii. 

DAAT apare în lipsa unei proteine din sânge, denumite alfa-1 antitripsină sau AAT.  AAT este 
sintetizată predominant în ficat. Principala funcţie a AAT este aceea de a proteja plămânii 
împotriva inflamaţiei cauzate de infecţii şi agenţi iritanţi inhalaţi, cum ar fi fumul de tutun.

Alfa-1 antitripsina înveleşte 
plămânii, protejându-i 
împotriva elastazei 
neutrofilice

Alfa-1 antitripsina  sintetizată 
în ficat protejează plămânii 
împotriva elastazei 
neutrofilice

Elastaza neutrofilică este 
sintetizată de leucocite cu 
scopul de a descompune 
bacteriile dăunătoare. Poate 
afecta plămânii

Plămânii nu au învelişul 
protector de alfa-1 
antitripsină, prin urmare sunt 
predispuşi la acţiunea nocivă 
a elastazei neutrofilice

Alfa-1 antitripsina
Blocată în ficat, cauzează 
leziuni hepatice 

Elastaza neutrofilică 
Neinhibată, cauzează leziuni 
pulmonare

Normal

Nivelul scăzut de AAT din sânge se datorează proteinei AAT anormale care nu poate fi 
eliberată din ficat într-un ritm normal. Se ajunge astfel la o acumulare de AAT anormală 
în ficat, ceea ce poate duce la o boală hepatică şi la scăderea nivelului seric de AAT, care 
poate cauza o boală pulmonară la adulţi.3

Deficit de afla-1 antitripsină
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STANDARD DE ÎNGRIJIRI PENTRU PACIENŢII CU DAAT

Simptomele pot fi tratate cu ajutorul măsurilor de tratament adecvate. Pe lângă tratamentele 
specifice pentru plămâni şi ficat, toţi pacienţii cu DAAT ar trebui să îşi ia măsuri de precauţie 
pentru evitarea infecţiilor, cum ar fi vaccinarea, consumul moderat de alcool (cu excepţia cazului 
în care boala hepatică s-a instalat deja şi consumul trebuie evitat) şi renunţarea la fumat.6

Tată purtător

Copil neafectat

Mamă purtătoare

Copil purtător      Copil purtător          Copil afectat

Purtător

Neafectat

Afectat

CUM SE MOŞTENEŞTE DAAT?

Fiind o boală ereditară, pentru a moşteni o formă gravă de DAAT, o genă cunoscută sub denumirea 
de gena Z-AT (sau o altă variantă deficitară AT) trebuie să fie transmisă de ambii părinţi. Dacă o 
persoană este purtător de două gene Z-AT, nivelul de AAT al acesteia va fi între 10% şi 20% din 
nivelul normal. Proteina AAT afectată de gena Z-AT se acumulează în ficat, ceea ce înseamnă că 
persoana respectivă nu produce suficientă AAT pentru a controla nivelul enzimei în organism.4 
Sinteza deficitară de proteină AAT în ficat duce practic la compromiterea protecţiei pulmonare.5

Tratamentul specific disponibil pentru pacienţii DAAT cu boli pulmonare se 
numeşte terapie de augmentare. Această terapie constă în perfuzii intravenoase cu 
proteină AAT, efectuate de regulă săptămânal, pentru a creşte nivelul proteinei în 
sânge şi în plămâni. S-a dovedit că terapia limitează declinul funcţiei pulmonare şi 
îmbunătăţeşte rata de supravieţuire. Terapia de augmentare nu poate restabili 
funcţia pierdută a plămânului, tocmai de aceea este crucial ca, atunci când există 
dovezi de deteriorare a funcţiei pulmonare, pacienţii să beneficieze de terapie cât 
mai curând posibil.7 

Pacienţii cu DAAT cu boli pulmonare precum astm, BPOC sau 
bronşiectazii se pot trata cu aceleaşi medicamente pe care le 
folosesc şi pacienţii fără DAAT pentru aceste afecţiuni.

Pentru bolile hepatice, transplantul de ficat este singura terapie viabilă în prezent.8 Alte 
opţiuni de tratament pot include reducerea consumului de alcool, vaccinare împotriva hepatitei 
A şi B şi adaptarea regimului alimentar.9

8 9



Recomandările Grupului European de Experţi DAATRecomandările Grupului European de Experţi DAAT

Provocarea 1: Diagnosticare târzie sau incorectă
Deşi DAAT este una dintre cele mai răspândite afecţiuni ereditare din Europa, lipsa unui diagnostic 
corect şi prompt este o provocare majoră din cauza lipsei conştientizării bolii şi a excluderii acesteia 
din programele de screening sistematic. DAAT este diagnosticată printr-un test simplu, cu costuri 
reduse – o analiză de sânge. Însă diagnosticarea DAAT ar trebui să fie urmată de un screening familial. 
Testul genetic este  crucial pentru pacienţii cu o mai mare probabilitate de DAAT, însă aceşti pacienţi 
sunt reticenţi în a apela la screening deoarece există temerea că primele de asigurare vor creşte în 
consecinţă.

Provocarea 2: Compensare
În prezent, nu există un remediu pentru DAAT, însă există o serie de tratamente concepute pentru 
o  mai bună gestionare a bolii. Unul dintre cele mai avansate tratamente pentru pacienţii DAAT cu 
afecţiuni pulmonare şi tegumentare se numeşte terapia de augmentare, menită să încetinească 
sau să prevină evoluţia bolii pulmonare, şi este deseori recomandată pacienţilor cu DAAT. În pofida 
rezultatelor promiţătoare şi eficienţei economice dovedite10 a terapiei de augmentare, există doar 
câteva ţări care compensează costurile acesteia. 

Apel la acţiune
• Agenţiile plătitoare trebuie să ia în considerare numărul celor cu o "evoluţie rapidă a bolii"11 

care ar trebui să beneficieze cu prioritate de terapia de augmentare comparativ cu restul 
pacienţilor, în baza analizei costuri-beneficii. 

• Trebuie să se ia în considerare evaluarea pe baza unei tomografii computerizate (CT).

• Terapia de augmentare şi-a dovedit eficienţa din punct de vedere al costurilor12 şi DAAT este 
singura formă de BPOC cu tratament specific şi cu cele mai multe date disponibile, prin 
urmare ar trebui pusă la dispoziţia tuturor pacienţilor care au nevoie de ea.  

Apel la acţiune
• Comisia Europeană ar trebui să îşi actualizeze studiul CORDIS din 2002 pentru a afla care este 

situaţia actuală a testării genetice pentru boli rare şi pentru a emite recomandări ulterioare 
pentru statele membre astfel încât să promoveze o abordare bazată pe menţinerea unui nivel 
ridicat al sănătăţii umane şi pentru a nu discrimina pacienţii care iau măsuri eficiente pentru a 
evita atât costurile umane, cât şi cele ale sistemului sanitar.

• Toate statele membre ar trebui să elaboreze un program de diagnosticare a DAAT în cadrul 
planului pentru boli rare şi să se asigure că liniile directoare pentru afecţiunile asociate, cum ar fi 
BPOC  şi ciroza hepatică, includ teste obligatorii pentru DAAT.

• Trebuie să se ia în considerare screening-ul nou-născuţilor pentru DAAT, având în vedere importanţa 
evitării transplantului de organe costisitor, evoluţia periculoasă şi costisitoare a bolii necontrolate. 

Provocarea 3: Coordonarea 
Centrele de excelenţă reprezintă piatra de temelie a îngrijirii bolilor rare în UE. În toate ţările, centrele 
de excelenţă trebuie să treacă printr-un proces de autorizare mai coordonat astfel încât pacienţii să 
ştie unde pot accesa îngrijiri de specialitate şi unde se fac trimiterile adecvate. Acest aspect este crucial 
pentru dezvoltarea Reţelelor Europene de Referinţă (ERN) în toate domeniile medicale şi pentru 
gestionarea corespunzătoare a pacienţilor depistaţi cu DAAT. În 2017 s-au lansat două ERN care includ 
şi DAAT:  Reţeaua Europeană de Referinţă pentru bolile respiratorii rare (ERN LUNG) şi Reţeaua 
Europeană de Referinţă pentru bolile hepatice rare (ERN RARE-LIVER). În plus, pe pagina web 
Orphanet sunt menţionate 63 de centre de excelenţă, dar acestea sunt auto-desemnate de sistemele 
sanitare naţionale, iar 24 dintre aceste centre se află într-o singură ţară.13

Apel la acţiune
• Implementarea Directivei Europene privind asistenţa medicală transfrontalieră pentru 

promovarea dreptului pacienţilor la cea mai bună asistenţă medicală posibilă, chiar şi în 
străinătate, dacă se consideră adecvat. 

• Comisia Europeană ar trebui să integreze un proiect în cadrul celui de-al Treilea Program de Sănătate
care să genereze o acreditare pentru centrele de excelenţă DAAT.

• Crearea "ştampilei UE", înregistrate în baza de date Orphanet, care să marcheze un centru de 
excelenţă în funcţie de tipul bolii. Această ştampilă ar fi aceeaşi pe formularul de prelucrare a 
cererilor ERN şi aplicabilă comparativ pentru pacienţi, astfel încât să ştie unde vor beneficia de 
asistenţă specializată.

Provocarea 4: Politică holistică pentru DAAT
DAAT nu necesită doar o politică sanitară solidă, ci şi o abordare bine gândită privind aspectele 
legate de protecţia mediului, cum ar fi poluarea (interioară şi exterioară) şi toxicitatea substanţelor 
chimice la locul de muncă, care au un impact major asupra sănătăţii omului. În cazul pacienţilor cu 
DAAT, organele acestora se deteriorează mult mai rapid decât cele ale altor pacienţi cu BPOC în 
medii cu mai mulţi factori poluanţi în aer.14

Ce se poate face?
• Statele membre UE ar trebui să optimizeze calitatea aerului ambiental prin implementarea 

eficientă a standardelor de calitate a aerului elaborate de UE şi OMS.

• UE ar trebui să dezvolte o strategie completă privind calitatea aerului din interior.

RECOMANDĂRI PENTRU AUTORII DE POLITICI

Acţiune, coordonare şi evaluare

Slaba calitate a aerului este un ucigaş invizibil care 
afectează în prezent 90% din locuitorii oraşelor din UE, în 
special pacienţii cu afecţiuni pulmonare. Atingerea celor mai 
înalte standarde de calitate a aerului în interior şi în exterior 
este doar una dintre măsurile pe care legislatorii le pot lua 
pentru a îmbunătăţi starea de sănătate a pacienţilor DAAT. 

Seb Dance, Membru al Parlamentului European, Marea Britanie10 11
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DE CE ESTE IMPORTANT SĂ ACŢIONĂM ACUM?

Mesaj din partea Parlamentului European 

Bolile rare, printre care şi DAAT, afectează doar o mică parte a populaţiei şi, vreme îndelungată, 
nevoile acestor pacienţi au fost ignorate: cunoştinţele limitate privind bolile rare, costul ridicat al 
îngrijirilor de specialitate şi tratamentele eficiente au dus la neglijare şi lipsa investiţiilor în cercetare 
şi servicii medicale în domeniu. 

Cu toate acestea, în ultimul deceniu, UE a contribuit activ la schimbarea perspectivei asupra bolilor 
rare: evoluţiile legislative la nivelul UE au dus la elaborarea planurilor naţionale pentru bolile rare şi la 
înfiinţarea centrelor de competenţe în majoritatea statelor membre, precum şi la facilitarea cercetării 
şi studiilor clinice şi a posibilităţii de a primi un diagnostic, tratament şi îngrijiri în străinătate. Multe 
instrumente utile pentru bolile rare există deja, inclusiv, dar fără a se limita la Regulamentul European 
privind produsele medicamentoase orfane, Directiva UE privind drepturile pacienţilor la asistenţă 
medicală transfrontalieră, Programul de Sănătate Publică al UE şi Regulamentul privind studiile 
clinice, deşi este deosebit de important să evaluăm şi să optimizăm continuu instrumentele 
legislative, să dezvoltăm noi soluţii menite să îmbunătăţească diagnosticarea, îngrijirile şi cercetarea.

În anii ce urmează, ar trebui să se acorde o atenţie specială dezvoltării programelor de diagnosticare 
DAAT, ca parte a planurilor pentru bolile rare din statele membre. Îmbunătăţirea diagnosticării este 
necesară pentru o abordare eficientă a bolii şi evitarea unor costuri mai ridicate pe viitor. Pentru a 
asigura accesul tuturor europenilor la îngrijiri de calitate, instrumentele prevăzute de dispoziţiile 
privind asistenţa medicală transfrontalieră  ar trebui să fie pe deplin exercitate de toate statele 
membre. În calitate de reprezentanţi aleşi ai cetăţenilor europeni, dorim să ne exprimăm susţinerea 
continuă a activităţii privind sănătatea şi bunăstarea tuturor europenilor, cu un accent semnificativ pe 
pacienţii cu boli rare.

Seb Dance, Membru al Parlamentului European, S&D, Marea Britanie
Marlene Mizzi, Membru al Parlamentului European, S&D, Malta
Sirpa Pietikäinen, Membru al Parlamentului European, PPE, Finlanda

Bolile rare, cum ar fi DAAT, necesită o combinaţie de activităţi coordonate de politici UE pentru a 
armoniza standardele şi beneficiile aferente expertizei diferenţiale, precum şi planuri naţionale 
solide  care să garanteze îngrijirea pacienţilor în mod holistic în cadrul unor sisteme sanitare cu 
resurse limitate. 

Soluţiile de politică eficiente pentru DAAT nu sunt neapărat complicate, dar lipsa conştientizării cu 
privire la această afecţiune a dus pur şi simplu la omiterea din politici a unor elemente cheie pentru 
aceşti pacienţi. Este un domeniu în care autorii de politici europene şi naţionale pot face schimbări 
rapide în viaţa pacienţilor, care vor îmbunătăţi nu doar bunăstarea pacienţilor, ci şi funcţionarea 
socio-economică a societăţilor europene. 

Lipsa acţiunii politice creează un cerc vicios, unde ignorarea unui aspect duce la ignorarea unui alt 
aspect, iar problema se adânceşte, contribuind la o povară mai mare pentru pacienţii DAAT şi 
sistemele sanitare.
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RECOMANDĂRI PENTRU CADRELE MEDICALE

Recomandări pentru recunoaşterea pacienţilor DAAT

Afecţiuni care indică riscul de DAAT: Testaţi toţi pacienţii cu:

• Bronşiectazii
• Paniculită
• Vasculită (în special ANCA)
• Carcinom hepatocelular
• Boală hepatică de cauză 

necunoscută 

• BPOC
• Astm
• DAAT în antecedente familiale 
• Boală hepatică cronică
• Pacienţii cu infecţii frecvente
• Pe listele de transplant de plămâni şi ficat 

2. Trimitere la centrul de 
excelenţă (vezi pagina 22)

1. Nivel scăzut de alfa-1 
antitripsină?

3. Tratament şi îngrijiri la 
centrul de excelenţă› ›

Principalele recomandări pentru cadrele medicale

• Cadrele medicale ar trebui să păstreze acest cartonaş pentru a reţine ce pacienţi ar putea avea DAAT. 
Sunteţi veriga principală în procesul de identificare a populaţiei nedetectate de pacienţi DAAT şi trebuie să vă 
asiguraţi că toţi beneficiază de îngrijiri corespunzătoare.

• Pe lângă efortul de a depista prezenţa DAAT la mai mulţi pacienţi, cadrele medicale ar trebui să participe şi să 
se implice în evenimente medicale privind bolile respiratorii şi DAAT pentru a creşte gradul de 
conştientizare şi a îmbunătăţi relaţionarea.

• Există numeroase centre de excelenţă în Europa cu competenţe de diagnosticare şi îngrijiri corespunzătoare 
a pacienţilor DAAT. Încercaţi să stabiliţi legături cu aceste centre de excelenţă şi contactaţi-le în toate 
cazurile. 

• Centrele de excelenţă ar trebui să lucreze prin reţele precum Reţelele Europene de Referinţă pentru a face 
schimb de experienţă, a trimite pacienţi şi a educa personalul medico-sanitar din Europa. Lista completă a 
centrelor de excelenţă din ţara dumneavoastră este disponibilă la sfârşitul documentului.

RECOMANDĂRI PRIVIND TRATAMENTUL ŞI ÎNGRIJIREA 
PACIENŢILOR CU DAAT 

Consultaţia/consultaţiile iniţiale

Efectuarea evaluării de bază după obţinerea istoricului clinic complet 

• Examen fizic complet

• Un CT de înaltă rezoluţie la plămâni sau o radiografie pulmonară posteroanterioară (PA) şi laterală

• Evaluare funcţională respiratorie (spirometrie, pletismografie, capacitatea de difuziune, oximetrie 
sau gazele sangvine arteriale)

• Evaluare funcţională hepatică (TGO, TGP, bilirubina totală şi directă, albumina, INR, ecografie 
hepatică sau examinare cu fibroscan, evaluare neinvazivă a fibrozei hepatice)

• Alte analize adecvate pentru asocieri specifice, inclusiv screening pentru vasculită 

Discuţie privind necesitatea evaluării ficatului pe baza unei trimiteri adecvate către 
un specialist în domeniu (pediatric sau de adulţi)

Discuţie privind necesitatea evaluării plămânilor sau trimiterii către un pneumolog 

Discuţie privind administrarea terapiei pentru probleme pulmonare 
• administrarea bronhodilatatoarelor

• administrarea corticosteroizilor 

• identificarea precoce şi tratarea promptă a infecţiilor pulmonare 

Discuţie privind gestionarea şi tratamentul activ al simptomelor complicaţiilor hepatice 

Discuţie privind necesitatea vaccinărilor

• antigripal (anual)

• vaccin pneumococic

• hepatita A

• hepatita B 

Evaluarea statutului de fumător şi transmiterea unui mesaj puternic cu privire la efectele 
nocive, motivarea şi consilierea adecvată privind renunţarea la fumat dacă pacientul 
consumă orice formă de tutun, inclusiv trabucuri, pipă şi ţigarete 

Discuţie privind riscul expunerii profesionale şi de mediu, inclusiv fumatul pasiv, prafuri, 
substanţe chimice 

Discuţie privind consumul de băuturi alcoolice 
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RECOMANDĂRI PENTRU CADRELE MEDICALE

Cadrele medicale au un rol esenţial în îmbunătăţirea îngrijirilor pentru pacienţii DAAT, însă lipsa unei 
educaţii adecvate privind identificarea bolii şi a conştientizării privind modul de reacţie la simptomele 
adecvate sunt o barieră în calea unei îngrijiri corecte. Această secţiune îşi propune să ofere cadrelor 
medico-sanitare principalele instrumente de identificare şi gestionare adecvată a pacienţilor cu DAAT. 

Principalii paşi

RECUNOAŞTERE – Este mai răspândită decât s-ar crede!15

Pe cine testăm? Organizaţia Mondială a Sănătăţii şi Societatea Europeană de Medicină Respiratorie 
recomandă testarea tuturor pacienţilor cu BPOC, emfizem, a celor diagnosticaţi cu astm declanşat la 
vârsta adultă, în special cu obstrucţia incomplet reversibilă a fluxului de aer, a persoanelor cu boli 
hepatice de etiologie necunoscută şi a adulţilor cu paniculită necrotizantă sau vasculită multisistemică.16

Orice pacient aflat pe listele de transplant hepatic sau pulmonar trebuie testat şi reţineţi că 
bronşiectaziile, paniculita, vasculita, carcinomul hepatocelular şi boala hepatică de etiologie necunoscută 
sunt potenţiali indicatori ai DAAT. 

REACŢIE – Testarea nu este costisitoare şi poate salva vieţi
Ce facem? Toi pacienţii identificaţi ca făcând parte din grupurile de mai sus ar trebui să fie testaţi pentru 
DAAT. Testarea se poate face pe o singură probă de sânge (sânge obţinut prin recoltare sau înţepare).17

Acest test poate fi urmat de analize şi evaluări mai specifice; vă rugăm să consultaţi broşura pentru 
informaţii suplimentare. 

TRIMITERE – Centre de excelenţă de pe teritoriul Europei
Şi acum? Toţi cei testaţi pentru DAAT din grupurile de mai sus trebuie trimişi imediat către un centru de 
excelenţă din ţara dumneavoastră pentru o examinare completă, diagnostic şi informaţii de specialitate. 
Lista centrelor de excelenţă este disponibilă la sfârşitul documentului.

Cea mai mare şansă de a oferi îngrijiri mai bune 
pacienţilor cu DAAT este eficientizarea recunoaşterii  
bolii de către cadrele medico-sanitare, astfel încât 
pacienţii să poată fi trimişi către specialişti care 
colaborează cu echipe multidisciplinare. Doctorii sunt 
puntea de legătură esenţială dintre o comunitate 
imensă de pacienţi nediagnosticaţi şi centrele de 
excelenţă.

Prof. Robert Stockley, Spitalul Universitar Birmingham, Marea Britanie

Discuţie privind elaborarea unui program de exerciţii, dacă este cazul 

Discuţie privind elaborarea unui plan nutriţional, dacă este cazul

Discuţie privind reducerea nivelului de stres, dacă este cazul 

Discuţie privind trimiterea pacientului la psiholog (la nevoie) 

Trimiterea pacientului către resursele comune enumerate la sfârşitul 
recomandărilor, după discutarea motivelor în acest sens cu pacientul  

Analizarea pacientului în cadrul unei echipe multidisciplinare, la nevoie, şi consilierea 
pacientului 

Discuţie privind rezultatele şi implicaţiile evaluării iniţiale de bază 

Discuţie privind necesitatea şi frecvenţa controalelor ulterioare 

Discuţie privind un eventual prognostic şi opţiunile de tratament 

Discuţie privind beneficiile potenţiale ale terapiei de augmentare specifice fiecărui 
pacient în parte 

Discuţie privind administrarea şi beneficiile oxigenoterapiei (la nevoie)

Discuţie privind beneficiile opţiunilor chirurgicale (dacă este cazul) 

Discuţie privind trimiterea pacientului la psiholog (la nevoie)

Discuţie privind trimiterea pacientului la consiliere genetică (la nevoie)

Controale ulterioare

RECOMANDĂRI PRIVIND TRATAMENTUL 
ŞI ÎNGRIJIREA PACIENŢILOR CU DAAT
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RECOMANDĂRI PENTRU PACIENŢI ŞI APARŢINĂTORI

Am DAAT? 
DAAT poate fi confundată cu alte boli pulmonare şi hepatice. Dacă aveţi oricare dintre simptomele 
descrise mai jos, se recomandă să cereţi medicului dumneavoastră să facă unele teste, în special dacă 
nu aţi împlinit încă vârsta de 40 de ani.18

Plămâni19

Pulmonar21

Ficat20

Hepatic22 Tegumentar23

Când trebuie să apelez la screening?
Screening-ul se recomandă în cazul în care aveţi DAAT în antecedentele familiale, dacă 
prezentaţi simptomele enumerate mai sus, precum şi dacă aveţi una din următoarele afecţiuni: 

• Infecţii frecvente
•  Tuse cronică, expectoraţie persistentă
•  Respiraţie grea la efort
• Respiraţie şuierătoare 

• BPOC
•  Emfizem
• Bronşită cronică
• Bronşiectazii
• Suspiciune de alergii şi/

sau astm 

• Paniculită
• Vasculită de etiologie necunoscută

•  Nivel ridicat al enzimelor hepatice
• Disconfort în partea dreaptă-sus a abdomenului
• Vânătăi frecvente
• Oboseală 
• Coloraţia galbenă a ochilor sau a pielii
• Urină de culoare închisă
• Mâncărimi deranjante
• Greutate oscilantă
• Creştere în volum a  abdomenului (ascită) 

• Vărsături cu sânge şi scaun cu sânge 

• Boală hepatică cronică
• Ciroză
•  Boală hepatică de etiologie 

necunoscută
•  Boală hepatică pediatrică 

de etiologie necunoscută 
•  Carcinom hepatocelular

În funcţie de simptomele resimţite, screening-ul pulmonar trebuie realizat indiferent de 
vârstă

Unele persoane care prezintă simptome de DAAT sunt reticente în privinţa diagnosticării, 
preferând “să nici nu ştie” despre o eventuală boală. Cu toate acestea, screening-ul este mai mult 
decât recomandat deoarece un diagnostic corect şi prompt va îmbunătăţi considerabil calitatea 
vieţii şi poate opri evoluţia bolii.

Ce înseamnă acest diagnostic? Ce înseamnă DAAT?

Trebuie să fac un test? Ce urmăreşte acest test? 
Ce îmi vor arăta rezultatele?

Membrii familiei trebuie să facă testul pentru DAAT?

Care sunt opţiunile de tratament? Care sunt beneficiile fiecărei 
opţiuni? Care sunt efectele secundare?

Cum acţionează medicamentul prescris?  
Cum se administrează? Există efecte secundare? Poate interacţiona  
cu alte medicamente pe care mi le prescrieţi? 

De ce am nevoie de intervenţie chirurgicală?  
Există alte modalităţi de tratare a afecţiunii mele? Cât de des 
efectuaţi astfel de intervenţii chirurgicale?

Trebui să îmi schimb rutina zilnică? 
Ce pot face eu pentru a-mi menţine şi îmbunătăţi sănătatea?

Dacă simptomele se înrăutăţesc, ce ar trebui să fac? În ce 
situaţie ar trebui să vă contactez?

CE ÎNTREBĂRI SĂ ADRESAŢI MEDICULUI DUMNEAVOASTRĂ
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Cum se pune diagnosticul?

DAAT se poate diagnostica printr-o simplă analiză de sânge. Un tip de analiză de sânge determină nivelul 
seric de AAT din organism. Dacă nivelul de AAT este sub valorile normale, furnizorul de servicii medicale 
poate recomanda  caracterizarea genotipului sau a fenotipului. Testul genetic analizează schimbările de la 
nivelul codului genetic şi arată dacă persoana este purtător de AAT. Pentru a înţelege mai bine cum se 
efectuează testele genetice şi care pot fi rezultatele, vă rugăm să apelaţi în prealabil la consiliere genetică. 

Se poate trata?

DAAT este încă o afecţiune incurabilă, însă există tratamente pentru simptome. Aceleaşi medicamente 
care se administrează pacienţilor fără DAAT pentru afecţiuni pulmonare, cum ar fi BPOC, astm sau 
bronşiectazie, pot ajuta pacienţii cu DAAT şi boli pulmonare. În plus, în unele ţări europene, pacienţii 
DAAT cu afecţiuni pulmonare pot primi perfuzii cu AAT, cunoscute sub numele de terapie de 
augmentare. Terapia reprezintă o măsură preventivă, poate proteja împotriva declinului funcţiei 
pulmonare, dar nu restabileşte această funcţie. Terapia de augmentare poate fi recomandată şi pentru 
tratamentul paniculitei.24 În cazul prezenţei uneia sau mai multor afecţiuni suplimentare asociate DAAT 
(comorbidităţi), vă rugăm să consultaţi medicul dumneavoastră cu privire la tratament.

Pentru afecţiunile hepatice cu DAAT nu există un tratament specific, singurul tratament disponibil în 
prezent, atunci când afectarea hepatică este foarte gravă, fiind intervenţia chirurgicală sau 
transplantul de ficat. Terapia de augmentare nu se administrează pacienţilor cu afectare hepatică.

Unde pot găsi sprijin?

Verificaţi dacă există grupuri de sprijin şi/sau organizaţii ale pacienţilor în zona în care locuiţi. Intraţi în 
această reţea pentru a beneficia de sprijin şi de informaţiile necesare. Grupurile de pacienţi au un rol 
esenţial în furnizarea informaţiilor către pacienţi, dar şi în activitatea derulată în numele lor la nivel de 
politici şi servicii medicale. În plus, acestea permit pacienţilor DAAT să ţină legătura între ei pentru a 
face faţă  problemelor cu care se confruntă şi pentru a se sprijini reciproc. Toţi pacienţii sunt încurajaţi 
să găsească grupul local de pacienţi DAAT; consultaţi pagina 22 pentru a vedea dacă aveţi un grup de 
pacienţi în apropiere; în caz contrar, contactaţi Alpha-1 Global pentru informaţii suplimentare.

Faceţi anual vaccinul antigripal

Faceţi vaccinul împotriva pneumoniei

Faceţi vaccinul împotriva hepatitei A 
şi B 

Menţineţi-vă greutatea ideală

Adoptaţi un regim alimentar 
echilibrat, bogat în fibre şi vitamine, 
cu multe legume şi fructe, dar fără 
prea multă carne şi grăsimi  

Pregătiţi un program de exerciţii 
potrivit condiţiei fizice
Consultaţi medicul cu privire la 
administrarea suplimentelor 
alimentare şi/sau a medicamentelor 

Nu fumaţi: DAAT şi fumatul sunt o 
combinaţie fatală

Evitaţi expunerea la fumatul pasiv

Evitaţi sursele de infecţie

Fiţi atenţi la consumul de alcool

Evitaţi medicamentele şi suplimentele 
nocive pentru ficat, cum ar fi unele 
analgezice  

Evitaţi poluarea din exterior, inclusiv 
polenul, fumul, praful şi alţi factori iritanţi  

Evitaţi poluarea din interior şi expunerea 
la substanţele chimice şi praful din casă 

Reduceţi nivelul de stres

Primirea diagnosticului de DAAT este una dintre cele 
mai stresante experienţe din viaţa oricui. Organizaţiile 
de pacienţi sunt locul cel mai potrivit pentru un schimb 
de experienţe şi pentru a învăţa de la ceilalţi aflaţi într-
o situaţie similară. Găsiţi sprijin în ţară dumneavoastră 
la adresa http://www.alpha-1global.org/en

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

PENTRU NOTIŢE
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LINK-URI/CODURI QR UTILE

Lista organizaţiilor de pacienţi  

Alpha-1 Austria 
www.alpha1-oesterreich.at

Alpha-1-Franţa 
www.alpha1-france.org

Alpha-1 Plus Belgia
www.alpha1plus.be

Alpha-1 Germania 
www.alpha1-deutschland.org

Alpha-1 Danemarca
www.alfa-1.dk

Alpha-1 Irlanda 
www.alpha1.ie

Reţeaua Europeană de Referinţă pentru bolile respiratorii rare 
(ERN LUNG)  
http://ern-lung.org/

Alpha-1 Italia 
www.alfa1at.it

Alpha-1 Norvegia 
www.alfa1foreningen.word-
press.com

Alpha-1 Olanda 
www.alpha-1nederland.nl

Alpha-1 Polonia 
www.a1at.wordpress.co
m

Alpha-1 Portugalia 
www.aa1p.pt

Alpha-1 Elveţia 
www.alpha-1.ch

Alpha-1 România 
www.alfa1.ro

Alpha-1 Grup de sprijin 
UK
www.alpha1.org.uk

Alpha-1 Spania 
www.alfa1.org.es

Alpha-1 Conştientizare 
UK
www.alpha1awareness.org.uk

Alpha-1 Suedia 
www.alfa-1.se/news.php

Alpha-1 Global 
www.alpha-1global.org 

Lista centrelor de excelenţă

Vă invităm să accesaţi Orphanet – portalul pentru boli rare şi medicamente 
orfane – pentru a identifica centrul de excelenţă pentru DAAT din ţara 
dumneavoastră: www.orpha.net
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TABELUL REUŞITELOR DE PÂNĂ ACUM

Acest tabel al reuşitelor prezintă o imagine a ceea ce s-a realizat cu succes de pe lista  
recomandărilor din politica elaborată în 2011 şi a ceea ce rămâne de făcut. 

Recomandare 2011 Stadiu de realizare 2017
Recunoaşterea DAAT 
drept afecţiune rară

Realizat parţial

Creşterea gradului de 
conştientizare a DAAT

Realizat parţial
Prin înfiinţarea organizaţiilor de pacienţi, a campaniilor de 
conştientizare, a întâlnirilor cu MPE, prin distribuirea setului 
precedent de recomandări ale specialiştilor 

Reducerea inegalităţilor 
privind accesul la sistemele 
sanitare dintre pacienţii cu 
DAAT şi pacienţii cu alte boli 
rare 

Realizat parţial 
Prin Directiva privind asistenţa medicală transfrontalieră, care 
stabileşte cadrul de garantare a unui acces îmbunătăţit la 
tratamentul transfrontalier, însă mai sunt necesare decizii 
privind compensarea în mai multe state membre pentru a 
reduce cu adevărat inegalităţile 

Definiţia UE a bolilor rare este 
respectată de toate statele 
membre 

Realizat parţial 
Statele membre  care au adoptat planuri şi strategii privind bolile 
rare respectă definiţia UE. De regulă, ţările fără astfel de planuri 
nu au o definiţie oficială a bolilor rare2

Elaborarea politicilor 
naţionale şi europene cu 
relevanţă pentru bolile rare

Realizat

• Politica europeană  în materie de boli rare a dus la îmbunătăţirea
cooperării la nivel european

• Politica europeană a încurajat politicile naţionale în domeniu 

• Au fost adoptate 22 de planuri naţionale pentru bolile rare (până în 
2016)

• Politicile naţionale sunt redactate pe baza recomandărilor emise 
la nivel european 

• Peste 80 de medicamente orfane au fost autorizate în urma 
aplicării stimulentelor europene (până în 2016)

Acces sporit la tratament prin 
implementarea Directivei 
privind asistenţa medicală 
transfrontalieră 

Realizat parţial
Deşi posibilităţile de tratament în străinătate s-au extins, 
numărul pacienţilor care apelează la acestea este scăzut şi 
barierele în calea obţinerii tratamentului rămân prohibitive 
pentru o asistenţă medicală transfrontalieră adecvată

Recomandare 2011 Stadiu de realizare 2017
O mai bună standardizare a 
tratamentelor şi dispozitivelor 
de susţinere a respiraţiei 

Realizat parţial
Regulamentele revizuite privind dispozitivele medicale vor 
intra în vigoare începând cu 2019, având ca rezultat obţinerea 
unor dispozitive medicale mai sigure pentru susţinerea 
respiraţiei 

Strategia UE privind informarea 
pacienţilor 

Nerealizat

Necesitatea transplantului de 
plămâni este redusă printr-un 
tratament optim al DAAT  

Realizat parţial
Nu există date disponibile - în unele ţări din UE (de exemplu, Belgia) 
numărul persoanelor care aşteaptă un transplant de plămâni este în 
scădere, însă nu există date care să indice bolile de care suferă 
pacienţii aflaţi în aşteptarea unui transplant. Pe de altă parte, 
numărul de transplanturi din ţările UE este tot mai mare, însă este 
corelat cu o creştere a disponibilităţii de organe, nu cu o 
îmbunătăţire a tratamentului

Pacienţii ar trebui să aibă 
posibilitatea de a decide dacă şi 
când să fie supuşi unui 
transplant de organe 

Realizat parţial
La nivel internaţional, pacienţii au tot mai multă putere de decizie 
în domeniul asistenţei medicale. Reflectând trecerea culturii 
occidentale spre un individualism accentuat, cultura instituţională 
în domeniul asistenţei medicale se îndreaptă treptat spre o etică a 
capacitării pacienţilor astfel încât să poată lua decizii informate. 
Acest lucru este demonstrat prin interesul în elaborarea şi 
implementarea unor abordări mai echitabile şi colaborative ale 
relaţiei cu sistemul sanitar, inclusiv un proces decizional comun

Grupurile de experţi DAAT, 
formate din membri ai 
mediului academic şi din 
pacienţi, sunt susţinute de UE 
şi de statele membre  

Realizat parţial
UE a alocat 449,4 milioane EUR (2014-2020) prin cel de-al Treilea 
Program de Sănătate pentru a susţine proiectele de cooperare la 
nivelul UE, acţiuni întreprinse în comun de către autorităţile din 
domeniul sanitar ale statelor membre, funcţionarea organismelor 
neguvernamentale, cooperarea cu organizaţii internaţionale. În 
cadrul programului, bolile rare se bucură de o atenţie deosebită 

Crearea registrelor 
de pacienţi cu DAAT

Realizat parţial
63 de centre de excelenţă DAAT în Irlanda, Italia, Olanda, Franţa, 
Marea Britanie, Belgia, Danemarca, Franţa, Spania, Elveţia (24 din 
cele 63 de centre de referinţă sunt în Italia) (până în 2017) 
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PREZENTAREA GRUPULUI DE EXPERŢI

Recomandările au fost elaborate cu ajutorul 
organizaţiei Alpha-1 Global. Misiunea acesteia 
constă în dezvoltarea unei reţele globale de 
cooperare între liderii pacienţilor cu DAAT, medici şi 
cercetători, în vederea creşterii gradul de 
conştientizare, depistare şi acces la îngrijiri pentru  
cei afectaţi de DAAT la nivel mondial.

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

Notă: Acest document de recomandări a fost editat de către RPP Healthcare cu sprijinul financiar al organizaţiei  Alpha-1 Global 
pentru acoperirea costurilor aferente întâlnirilor, proiectării şi tipăririi prezentului document, precum şi cu sprijinul Societăţii 
Române de Pneumologie. Conţinutul recomandărilor se bazează pe cercetare documentară şi interviuri cu factorii implicaţi. 
Vrem să mulţumim experţilor menţionaţi mai sus care au revizuit şi oferit îndrumări pentru redactarea prezentului document. 
Documentul îşi propune să ofere îndrumări autorilor de politici, cadrelor medico-sanitare şi pacienţilor în consolidarea 
eforturilor de a îmbunătăţi îngrijirile pentru pacienţii cu deficit de alfa-1 antitripsină.
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