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Alfa-1-antitrypsinbrist (AAT-
brist) är den vanligaste kända
genetiska orsaken till leversjuk-

dom under de första levnadsmånaderna
och till lungemfysem i vuxen ålder [1].
I de skandinaviska länderna har 1/1 600
individer allvarlig brist på AAT, lung-
alveolernas viktigaste skyddsäggvita. I
stort sett all svår AAT-brist orsakas av
en punktmutation i AAT-genen. Den
stora betydelsen av rökning som en vik-
tig bidragande miljöfaktor till upp-
komsten av lungsjukdom i ung vuxen
ålder uppmärksammades tidigt, och har
sedan bekräftats i en lång rad undersök-
ningar [2].

Å andra sidan har vuxna med AAT-
brist som aldrig rökt en mycket bra pro-
gnos [3, 4]. 

För Carl-Bertil Laurell, som i samar-
bete med Sten Eriksson upptäckte och
beskrev sambandet mellan AAT-brist
och lungsjukdom, var det uppenbart att
individer med AAT-brist skulle känna
till sitt ofullständiga skydd för lungor-
na. Prevention var således en viktig an-
ledning till den svenska AAT-screening
som genomfördes 1973 och 1974 om-
fattande 200 000 nyfödda barn. 

Kunskapsluckor
För drygt tio år sedan framlade AAT-

forskningsgruppen från Malmö resulta-
ten från AAT-screeningen för Socialsty-
relsen [5]. Det rådde enighet om de me-
dicinska fördelarna med att upptäcka
AAT-brist tidigt– innan ungdomar bör-
jar röka och välja yrkesinriktning. 

Det fanns dock luckor i våra kunska-
per; de viktigaste var:

• AAT-bristens naturalhistoria var
ofullständigt känd.

• Ingen medicinsk behandling kunde
erbjudas av bevisat medicinskt värde.

• Den neonatala screeningen med på-
följande upptäckt av AAT-brist kunde
ha en negativ psykosocial inverkan på
såväl familjens hälsa som relationen
mellan mamma och barn.

• Den preventiva rådgivningens effek-
tivitet, speciellt avseende rökning,
hade ännu ej bevisats.

Som resultat av en systematisk upp-
följning av barn och ungdomar med
AAT-brist och deras familjer har vi idag
svar på många av de frågor och invänd-
ningar som framkom för tio år sedan. 

Bra prognos
Naturalhistorien för både lever- och

lungpåverkan under barn- och ung-
domsåren är kartlagd, och prognosen är
utmärkt [6]. Den är betydligt bättre än
vad som tidigare antyddes i huvudsakli-
gen sjukhusbaserade studier. Endast två
av 127 barn med AAT-brist dog primärt
i leversjukdom. En stor grupp av barnen
med AAT-brist hade något förhöjda le-
vervärden under tidig barndom; dessa
har huvudsakligen normaliserats. 

Vid 18 års ålder hade inga ungdomar
några kliniska tecken på leversjukdom.
Lungfunktionen i denna ålder var också
normal, med ett fåtal marginella avvi-
kelser [7]. Det fåtal ungdomar med
AAT-brist som rökte hade ca 10 procent
sämre lungfunktion än icke-rökarna [8]. 

Förhindra rökdebut viktigt
Det viktigaste motivet för AAT-

screening är att reducera exponeringen
för rökning och förhindra att de ungdo-
mar som har allvarlig AAT-brist  börjar
röka. Detta innebär också att de flesta i
vuxen ålder inte kommer att behöva
substitutionsbehandling med AAT, som
kostar ca 200 000 kr per år.  Ungdomar
mellan 18 och 20 år som screenats och
som kände till sin AAT-brist rökte be-
tydligt mindre än jämnåriga och socialt
jämförbara kontroller (6 procent jäm-
fört med 17 procent var aktuella rökare;

88 procent jämfört med 65 procent hade
aldrig rökt) [9]. 

Någon effekt på föräldrarnas rökva-
nor och hur många som exponerades
passivt genom föräldrarnas rökning
kunde vi ej konstatera.

Psykosociala reaktioner
Beskedet om AAT-bristen, som kon-

staterades då barnen var mellan 5 och 7
år gamla, gav upphov till kraftiga psy-
kosociala reaktioner i familjen, speci-
ellt hos mammorna [10]. Vi upprepade
dessa studier då ungdomarna var mellan
18 och 20 år. Vetskapen om AAT-bris-
ten hade inte påverkat ungdomarnas
självupplevda fysiska eller psykosoma-
tiska hälsa [11]. Mammorna till AAT-
barnen upplevde fortfarande mer oro än
mammorna till ungdomar med normalt
AAT. Några skillnader i övrigt fann vi
inte.

Ungdomarna har också tillfrågats
om vad de anser om AAT-screening.
Alla förordade screening, 94 procent i
neonatalperioden, och alla ansåg det
vara bra att känna till sin medfödda
svaghet [11]. Även majoriteten av för-
äldrarna ansåg att AAT-screening var
lämplig [12].

Internationella 
rekommendationer
Internationella experter på AAT-

brist samlades 1996 till ett WHO-möte
i Genève för att granska och samman-
ställa aktuella kunskaper om bristtill-
ståndet [1]. Vid detta möte enades man
också om en strategi för att öka medve-
tenheten om AAT-brist såväl hos all-
mänheten som inom hälso- och sjukvår-
den. Bland rekommendationerna för
framtiden ansågs screening för AAT-
brist vara en förebyggande åtgärd med
hög prioritet. 

För- och nackdelar 
med screening
Såväl ungdomar med AAT-brist, de-

ras familjer och WHO-expertgruppen
anser således att neonatal screening har
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betydande fördelar. De viktigaste av
dessa är: 

• Tillgång till adekvat medicinsk infor-
mation, rådgivning och vård.

• Förebyggande åtgärder, speciellt be-
träffande rökning och yrkesval.

• Möjlighet att identifiera andra famil-
jemedlemmar med AAT-brist. 

Vi vet emellertid också att screening
kan medföra potentiella nackdelar. De
viktigaste av dessa är:

• Negativa effekter på mammornas
psykiska och fysiska hälsa samt
mamma–barnrelationen.

• Diskriminering vid försäkring.
• En idag ej verif ierad nytta för de indi-

vider med AAT-brist som även utan
screening inte skulle ha börjat röka.

Balansen mellan positiva och negati-
va konsekvenser av screening kan på-
verkas av det medicinska omhänderta-
gandet och de kunskaper vi fått i samar-

bete med de berörda familjerna. För-
bättrat omhändertagande och informa-
tion till familjerna bör i väsentlig grad
kunna förebygga negativa psykosociala
reaktioner. Den ur somatisk, psykosoci-
al, ekonomisk och organisatorisk syn-
vinkel lämpligaste åldern måste också
diskuteras.
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Screeningmetoden för AAT-brist. Prov 1–3 och 6–7 är från nyfödda barn med normalt AAT. Prov 4
kommer från ett barn som är bärare av AAT-bristanlaget, prov 5 från ett barn med AAT-brist.
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