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Autopsie zur Familienberatung
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Abbildung 1.

Histologie der Lunge mit
panazinarem Emphysem (oben;
Markierung: 400 um) und der Leber
mit PAS-positiven Einschlissen
(unten) als Hinweis auf einen
oq-Antitrypsin-Mangel.
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Ein 57jdhriger Mann starb an COPD mit Niko-
tinabusus. Autoptisch fanden wir ein pana-
zindres Lungenemphysem und in der Leber
fielen PAS-positive hepatozelluldre Globuli auf
(Abb. 1). Dieses histologische Bild fithrte nach
immunhistochemischer Bestidtigung zur Dia-
gnose eines o1-Antitrypsin-Mangels.

Das Glykoprotein o;-Antitrypsin wird hepato-
zellular synthetisiert; peripher hemmt es die
proteolytischen Neutrophilen-Elastasen. Das
mutierte Molekiil akkumuliert im endoplasma-
tischen Retikulum der Hepatozyten. Die auto-

somal rezessive Krankheit ist mit einem ver-
minderten Plasmaspiegel von os-Antitrypsin
charakterisiert, was zu einer frithen COPD, be-
sonders bei Rauchern, fiihrt. Die Frequenz
heterozygoter Gentrédger fiir das mutierte Allel
betragt 1:25, flir Homozygote 1:500. Die Hau-
figkeit des os-Antitrypsin-Mangels entspricht
somit derjenigen der Mukoviszidose.

Der oy-Antitrypsin-Mangel ist unterdiagnosti-
ziert [1]. Eine frithe Erkennung macht eine ge-
zielte Prophylaxe moglich. Die konsequente ak-
tive und passive Nikotinabstinenz erhoht die
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Lebenserwartung von Homozygoten um 10-20
Jahre [2]. Die Substitution mit plasmatischem
oder rekombinantem oi-Antitrypsin kann die
Emphysementwicklung verzogern. Ein neona-
tales Screening des ou-Antitrypsin-Mangels
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wird diskutiert Bei unserem Patienten wurde
die Diagnose mit der Autopsie gesichert. So
konnten die Verwandten iiber die Wichtigkeit
der Nikotinabstinenz informiert werden.
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