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L alpha-l-antitrypsine (AlAT) est un inhibiteur de prosfases, en particulier des élastases pulmonaires. De
nombrewx polymorphismes do géne codant pour cette progdine (SERPINA 1) ont & décrits 4 Morigine de déficits
fonctionne |=.

Ces déficits somt fréguents (fréquence de 1/1 300 a 1/10 0000 mais souvent diagnostigués tardivement.

Les conséquences cliniques sont principalement pulmonaires (BPCO, emphyséme, asthme), hépatiques, voine
cutandcs.

Le diagnostic repose sur des arguments clinigues et biclogiques tels gue mocommandés par les sociéiés savanies
de pneumologic américaines ot curopéennes (1.

1 — Exploration initiale

Ces sociésds savantes recommandent un dépistage systématigue des patients consultant pour BPCO, asthme ou
emphyséme. Un dépistage doit awssi tre proposé aux paticnis appareniés 4 un cas index (1.

Le déficit en AIAT peut Etre suspecté i I'électrophorése des prosgines sériques. En 'absence de dénurtrition,
d'insuffisance hépaiocellulaire ou d'exsudation proigigue iniestinale excessive, une diminution de la fraction des
alpha-1-globulines doit faire suspecter un déficit en alpha-1 antitrypsine. Un commentaine en oo sens sera assocké
a ]'él:n:‘tn:!phn:-réﬁc ot le clinicien sera contacté pour proposer une exploration en fonetion du contexte clinigue (2
{annexe © arbre décisionnel). En revanche, un syndrome inflammatoire peut masgqueer un déficit en A LAT.

Le dépistage d'un déficit en AIAT opécessite la réalisation d'un dosage d'AlAT sérigue par technigue
immunologique, associé 4 une CRP pour déecier une inflammation. Une concentration inféricure 4 1.1 g’ doit
conduire 4 une exploration complémentaire pour caractériser oo déficit (3-5).

2 - Technigues de confirmation |

Pour une concentration d” ALAT inféricure a 1.1 g'L (annexa)

= Un génoty page est privilégié : il doit &ire accompagné du formulaire de consentement du patient.
Un génotypage est envoyé an CERBA .

= En I'absence de formulaire de consentement. il est possible de réaliser un phénotypage. Cette technique
ancicnne reste lo méthode de référence (1-3). Elle permet d'identifier e phénotype normal (variant M) et
les principaux variants (5, £ M like).

3 - Interprétation |

Une diminution de la concentration en A LAT (= 1.1 g/L} associée & un phénotype ct'ou génotype déficitaine permet
dc poscer ke diagnostic de déficiten ALAT ot de débuier la prise en charge par ke service de pnocumologic.

Le= patients de phénotype £2 présenient des tableaux plus sévéres que les patients 52 ou 55.

Lc= varianis M-like préscntent des tableaux variés allant de I'abscnce compléte de proigines 4 une diminution plus
ou moins margquée de I"activitd enzy matigue.
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Annexe : principe de I"interprétation de la concentration sérique en AIAT.

CLINIQUE : BPCO / Emphyséme / Asthme.
BIOLOGIE : découverte fortuite d’une anomalie a |"électrophorése

non non
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