_ ASOCIATIA ALFA 1 ROMANIA
Asociatia

- Sediu: Bragov, Str. Cometei nr. 9 bl. 141 sc. B ap. 14, judetul Brasov
(F’ Alfa 1 Romania Cod de inregistrare fiscala (CIF): 39456348
www.alfalromania.ro

Nr. 1/24.09.2014

Catre MINISTERUL SANATATII
in atentia d-nei ministru SORINA PINTEA

MEMORIU

Asociatia Alfa 1 Romania a fost infiintata in anul acesta si are ca scop apararea,
promovarea si reprezentarea intereselor persoanelor diagnosticate cu Deficit de Alfa

1 Antitripsind (DAAT) din Romania si a familiilor acestora.

in acest sens, primul obiectiv al asociatiei il reprezinta intreprinderea tuturor
demersurilor necesare pentru recunoasterea oficiala a acestei afectiuni — Deficitul de

Alfa 1 Antitripsind — si inregistrarea acesteia in Lista bolilor din Romania.

Deficitul de Alfa 1 Antitripsind este o afectiune geneticd mostenitd, raré,
determinata de prezenta unei “perechi” de gene ce impiedica formarea proteinei Alfa
1 Antitripsina de catre ficat, proteind responsabild cu protectia plamanilor. Boala
apare, cel mai adesea la persoanele cu cele doud gene deficitare, dar exista si
purtatori, adica cei care au o singura gena deficitard, cu un risc mai scazut de

declansare a afectiunii.

In momentul de fata noi, Asociatia Alfa 1 Romania, cunoastem céateva zeci de
cazuri. Pacientii identificati nu sunt nregistrati in niciun registru oficial, nu se afld in
nicio evidenta oficiala cu diagnosticul corect si nu beneficiaza de tratament specific

acestei afectiuni.

Conform statisticilor internationale, in regiunea europeana ar fi un bolnav de DAAT
la 1500-3500 de persoane. Calculand astfel, in situatia optimistd, in Romania ar

putea fi peste 5000 de pacienti cu Deficit de Alfa 1 Antitripsina.

Medicii de familie, medicii specialisti si pediatri cunosc foarte putin despre aceasts
boala si nu au metode si proceduri de abordare a pacientilor cu DAAT. Nu stiu unde

sa 1i indrume si astfel, cele mai multe cazuri raman nediagnosticate.
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Fiind o afectiune mostenita, in masura in care o persoana este diagnosticata cu
DAAT, in familia acesteia se vor regasi si alti membri afectati: parintii si copiii cu
certitudine pot fi cel putin purtatori ai unei gene deficitare, cu predispozitie mai
scazuta pentru declansarea afectiunii, dar nu fara riscuri. De asemenea, fratii si alte
rude de gradul Il, lll si chiar IV pot mosteni aceste gene.

Masurile preventive sunt esentiale in intarzierea manifestarilor DAAT sau chiar in
amanarea cu zeci de ani a declansarii bolii. Printre acestea se includ: vaccinarea
antigripala, vaccinarea pneumococica, monitorizarea permanentid a functiilor

pulmonare si hepatice, principalele afectate de Deficitul de Alfa 1 Antitripsina.

Tratamentele necesare pentru Deficitul de Alfa 1 Antitripsind sunt acum asigurate
prin asocierea cu alte afectiuni pulmonare (BPOC, astm, bronsiectazii) sau hepatice

(hepatita cronica, carcinom hepatic sau ciroza).

In momentul de fata, exista douad programe prin fonduri europene dedicate care
asigura pacientilor evaluarea si monitorizarea evolutiei bolii: 1. Institutul National de
Pneumoftiziologie “Marius Nasta” din Bucuresti, pentru examinarea pulmonara si
Institutul Regional de Gastroenterologie-Hepatologie “Prof. Dr. Octavian Fodor” Cluj
Napoca, pentru examinarea hepatica. Aceste centre pot oferi aceste servicii doar in
limita programelor la care au aderat, pacientii putand avea oricand surpriza sa poata
efectua investigatiile de monitorizare si evaluare a evolutiei bolii doar contra cost. Pe
langa problema pretului acestor investigatii, in principiu acestea se pot face doar la
centrele mentionate pentru ca sunt singurele care fac evaluarea dupa standardele
internationale pentru DAAT. Pentru evaluarea copiilor cu DAAT nu existd un centru
specializat, desi acestia au foarte mare nevoie de ingrijiri medicale in perioada

copilariei.

Terapia de augmentare este asiguratd de majoritatea tarilor pacientilor cu DAAT cu
afectare pulmonara. Costul ridicat al tratamentului face imposibild sustinerea
cheltuielilor de catre pacient si, foarte important, nu exista personal calificat pentru

administrarea acesteia si monitorizarea evolutiei post-administrare.
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{n Romania exista un singur laborator privat de analize care efectueaza investigarea
genotipului pentru DAAT, dar poate identifica doar pacienti cu ambele gene

deficitare, nu si purtatorii cu o singura gena.

Dupa cum v-ati dat seama din cele mentionate pana acum, situatia pacientilor cu
Deficit de Alfa 1 Antitripsind din Romania este tragica. Toti suntem condamnati sa
traim cum putem, sa participam la reuniuni internationale si apoi sa i invatam pe

medicii nostri ce au de facut.

Suntem in neputinta de a ne asigura chiar si tratamentele preventive. De exemplu,
Pneumo 23, vaccinul pneumococic recomandat adultilor cu DAAT, nu se gaseste in

momentul de fata in nicio farmacie din Romania.

Sunt Ene Marius Constantin si, in calitate de presedinte al Asociatiei Alfa 1
Romania, in calitate de pacient cu Deficit de Alfa 1 Antitripsina tipul ZZ, in calitate de

tata a trei copii, toti purtatori de gena deficitara DAAT va solicit urmatoarele:

- Recunoasterea afectiunii Deficit de Alfa 1 Antitripsina (Cod E88.0 in
nomenclatorul ICD 10), cu acordarea tuturor drepturilor ce decurg din
aceasta: de expl. dreptul de incadrare in grad de handicap in functie de
stadiul bolii, dreptul de pensionare pe caz de boala, dreptul de a primi sprijin
financiar pentru insotitor, in special in cazul copiilor etc.;

- anegistrarea afectiunii in Lista bolilor rare din Romania;

- Asigurarea gratuita a tratamentelor preventive pentru pacientii cu DAAT si
pentru purtatorii de gene deficitare;

- Asigurarea gratuita a tratamentelor specifice pentru toate tipurile de
manifestari, unele neincluse in prezentul memoriu (de expl. paniculita,
vasculita, c-ANCA pozitiv etc.);

- Asigurarea gratuitd a investigatiilor anuale pentru monitorizarea functiilor
afectate si a evolutiei bolii;

- Asigurarea gratuita a terapiei de augmentare pentru pacientii eligibili pentru

aceasta.

Pacientii cu Deficit de Alfa 1 Antitripsina, in ciuda lipsei de informare in ce priveste

aceasta afectiune in Roménia, sunt informati in permanenta de toate noutatile legate
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de aceasta boala, prin site-ul nostru, www.alfalromania.ro. Suntem in legatura
permanenta cu asociatiile internationale dedicate DAAT si am avut membri care au
participat de-a lungul anilor la simpozioane si conferinte medicale doar pentru a afla

cum se gestioneaza aceasta boala.

Va asiguram de tot sprijinul nostru, al Asociatiei Alfa 1 Romania, in ce priveste orice
campanie de informare in randul pacientilor, chiar si in randul medicilor, pentru

constientizarea acestei afectiuni.

Cu respect,
Ene Marius Constantin

Presedinte al Asociatiei Alfa 1 Romania

Notd. Atasez scrisoarea medicala eliberata de Institutul de Pneumotftiziologie “Marius

Nasta” din Bucuresti privind situatia familiei mele in urma investigatiilor efectuate.
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Stimate domnule Marius Ene,

Va rugam regasiti mai jos situatia familiei dumneavoastra in ¢
pentru deficitul de alfa-1 antitripsina (DAAT)
In data de 11.07.2018 s-au testat genotipic si fenotipic la laboratorul central de referinta al
Retelei Central-Est Europene pentru Deficitul de Alfa-1 Antitripsina din Varsovia:
- Pacientul Ene Marius Constantin, CNP 1770811085025, pentru diagnosticul: BPOC
stadiul II grup de risc C, deficit de alfa-1 antitripsina (cu valoare plasmatica a AAT de
35 mg/dl), steatoza hepatica. poliglobulie secundara (Fb nr. 48703)
- Sotia pacientului, Ene Raluca, CNP 27705158080034 insarcinata la acel moment.
Rezultatele finale ale laboratorului au fost:
Ene Marius Constantin: valoare plasmatica nedetectata, genotip ZZ. Se confirma
DAAT sever prin modificare genetica homozigota, PIZZ.
Ene Raluca: valoare plasmatica 162 mg/dl, genotip normal. Se infirma DAAT.
In data de 25.10.2018 s-a testat de asemenea copilul nou nascut al familiei. Ene Iulia. DN
23.10.2017: valoare plasmatica 85 mg/dl, genotip MZ, purtator de gena DAAT. genotip
heterozigot.
Recomandam evaluarea periodica pneumologica a domnului Ene Marius Constantin
(cel putin anuala), fibroscan. Interzicem cu desavarsire fumatul!
Recomandam de asemenea evaluare periodica pediatrica a copilului Ene lulia (si de
asemenea a fratilor ei netestati, a caror testare o recomandam). In caz de modificari ale
functiei hepatice — consult gastroenterologie pediatrica. Luare in evidenta pneumologica de la

varsta de 18 ani, sau mai devreme in caz de nevoie.
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Pentru orice intrebari, nelamuriri si orice discutii va rugam nu ezitati sa ne contactati.

Dr. Ana Zaharie. 0721412377, ana_neb@yahoo.com

Prof. Dr Ruxandra Ulmeau, 0723679646. r_ulmeanu/@yahoo.com




