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EDITORIAL

Como cada afo durante el congreso SEPAR se renueva el cargo de
coordinador del REDAAT. Este afio el Dr. Ignacio Blanco ha dado paso a la
Dra. Maite Martinez en esta tarea. Ambos profesionales colaboraron en la
fundacién del Registro hace mas de quince afios y se han mantenido
permanentemente ahi, colaborando en las iniciativas que han ido surgiendo a
lo largo de estos afos. Ignacio es en este momento el investigador con mas
trayectoria en Espafia, ha abierto nuevas lineas de estudio sobre el déficit,
gracias a su intuicion clinica y su trabajo sistematico, lo que le ha llevado a
grandes descubrimientos no por inesperados menos importantes, en el campo
de la fibromialgia. Maite, firme en sus objetivos de atencion a los pacientes y
sus necesidades cambiantes, ha conseguido junto con la Dra. Gloria Garcia
crear una consulta coordinada en la que ha ido aceptando a los pacientes no
s6lo con DAAT sino con fibrosis quistica y posiblemente mas patologias que
han superado la edad pediatrica convirtiéndose en un gran ejemplo de trabajo
en equipo. Estas rotaciones en la coordinacién reavivan el entusiasmo,
reparten responsabilidades entre el equipo y nos permiten emprender nuevos

retos. Desde aqui me gustaria transmitir mi agradecimiento a ambos.

Beatriz Lara

AGENDA
European Respiratory Society Annual Congress, Barcelona 18-23
septiembre.

Symposium de actualizacion en Neumologia. Burgos, 22-23 octubre.
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NOVEDADES

Entre el 24 y el 28 de junio se celebro en A Corufa el 43° Congreso

SEPAR, durante el cual se desarrollaron varias actividades relacionadas con el
DAAT.

Por segundo afio se organiz6 un Curso Pre-Congreso Monografico
sobre DAAT , la afluencia fue reducida lo que permitio que el debate y la
discusion de casos fuera muy activo.

En la sesion que el Registro organiza cada afio , el Dr. Jan Stolk
presento los ultimos resultados de la nueva linea de investigacion que estan
desarrollando en su hospital: estudio del estrés del reticulo endoplasmico
desencadenado por los polimeros de AAT mediante cultivo celular primario de
células bronquiales, estudio denominado ARIA. También tuvimos Ila
oportunidad de conocer de la mano de Alba Sierto, representante del Orphanet
en Espafa las posibilidades que ofrece esta institucién y en especial su pagina
web gue es la mas completa existente sobre enfermedades raras. Por primera
vez, se presentd una serie de pacientes pediatricos procedentes del Hospital
Doce de Octubre, uno de los centros con mas tradicion en el seguimiento de
estos casos. Finalmente se present6 la Guia para Pacientes con Déficit de
AAT que ha editado Editorial Respira con el patrocinio de Grifols, Talecris y
Crucell Spain, S.A.

Sesion del REDAAT. Presentacion sobre Orphanet. Sra. Alba Sierto.
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En las Sesiones Cientificas se hicieron dos presentaciones sobre el déficit:
Una revision de los casos SZ procedentes de Castilla-Ledn por el Dr. Cadenas
y Una presentacion sobre el desarrollo de un modelo in vitro de estrés celular,
parte preliminar del proyecto que presento el Dr. Stolk y que fue premiado con
una beca ERS para estancias en un centro extranjero y fue desarrollado por la
Dra. Lara.

Para finalizar, se celebr6 el Il Foro de Enfermedades Respiratorias
Minoritarias en el que participaron algunas asociaciones de pacientes
(AELAM, Alfa-1 Espafia, Asociacion de Hipertension Arterial Pulmonar,
Asociacion de Transplantados. Airifios entre otras) ademas de algunos
profesionales. En este foro se continud el debate iniciado en el primer foro
sobre la solicitud de los pacientes respiratorios sobre la adecuaciéon de los
baremos y peritaje de incapacidad por enfermedad a las necesidades
especificas de los pacientes neumoldgicos como tema principal y se reforzaron
las lineas de colaboracion con los profesionales iniciadas en el primer foro.

Il Foro ERM. 43° Congreso SEPAR, A Coruiia 2010
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ETIOPATOGENIAY GENETICA
Wood AM, de Pablo P, Buckley CD, Ahmad A, Stockley RA. Smoke
exposure as a determinant of auto-antibody titre in AATD and COPD.
Eur Respir J. 2010 Jun 4.
Siguiendo otras publicaciones que enfocan la EPOC como una
enfermedad con un componente autoinmune, en esta publicacion se
estudian los niveles de anticuerpos antielastina, entre otros, tanto en
individuos con AAT como EPOC y personas sanas. Detectan una
correlacion inversa entre el consumo acumulado de tabaco y los niveles
de autoanticuerpos sin observar relacién con el fenotipo de AAT ajustado

por tabaquismo.

DIAGNOSTICO

Miranda E, Pérez J, Ekeowa Ul, Hadzic N, Kalsheker N, Gooptu B,
Portmann B, Belorgey D, Hill M, Chambers S, Teckman J, Alexander GJ,
Marciniak SJ, Lomas DA. A novel monoclonal antibody to characterize
pathogenic polymers in liver disease associated with alpha (1)-antitrypsin
deficiency. Hepatology. 2010 May

En este trabajo del grupo de Cambridge se describe un anticuerpo
monoclonal desarrollado por ellos que permite detectar varias variantes
gue comparten el mismo epitopo: Z, Siiyama, Brescia y una variante de

una descripcion (His334Asp; alpha (1)-antitrypsin King's).

TRATAMIENTO
Kaushal S, Annamali M, Blomenkamp K, Rudnick D, Halloran D, Brunt
EM, Teckman JH. Rapamycin reduces intrahepatic alpha-1-antitrypsin
mutant Z protein polymers and liver injury in a mouse model. Exp Biol
Med (Maywood). 2010 Jun 1;235(6):700-9.
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Esta publicacion describe por primera vez un experimento exitoso en
vivo de eliminacién de polimeros mutantes en higado y reduccion del
dafio hepatico. Estos hallazgos podrian tener una aplicacién practica en
el tratamiento de la hepatopatia relacionada con el DAAT en caso de

gue se reprodujeran en humanos.

OTROS
Wood AM, Harrison RM, Semple S, Ayres JG, Stockley RA. Outdoor air
pollution is associated with rapid decline of lung function in {alpha}-1-
antitrypsin deficiency. Occup Environ Med. 2010 Jun 2.
La relacién entre la exposicion a contaminantes ambientales y la caida
del FEV1 ya habia sido objeto de otras publicaciones, en este trabajo se
concreta mas este efecto y se relaciona con particulas determinadas y

tanto con el FEV1 como con la DLCO.

Existe una seleccion de la bibliografia publicada sobre el DAAT en la

web (www.redaat.es).

SITUACION ACTUAL DEL REDAAT

Ademas de la actividad de rutina de inclusion de casos nuevos Yy
seguimientos e informacion sobre el déficit, en las Ultimas semanas la
incorporacion mas importante a la web ha sido el circuito de diagndstico de
AAT. Desde la pagina principal se pueden solicitar kits para la determinacion de
AAT en gota de sangre desecada, técnica en la que tenemos una gran
experiencia tras 10 afos de utilizacion asi como transporte y estudio de
muestras de sangre total para casos de especial dificultad diagndstica.

Esta aplicacién permite, no sélo solicitar los kits de diagndstico sino
también visualizar el estado de las muestras durante su procesamiento, recibir

el resultado por correo electronico y contactar con el laboratorio de referencia.
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Pensamos que esta nueva aplicacion facilitara el acceso al diagndstico y
agilizara todo el proceso con un mayor control de calidad y seguimiento que en
fases previas.

A continuacion se muestran algunos ejemplos de la aplicacion:

/= REDAAT, - Registro Espariol de Pacientes con Déficit Alfa-1 ina - Windows Internet Explorer
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1 REGISTRO DE USUARIOS

Para scceder al Registre de pacientes con déficit de alfa-1-antritipsina =5 necesario registrarse previamente

| Nuevo usuario

Indique sus datos personales, v un correo electronico de contacto donde recibira un mensaje para activar su accesa
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I Circuito de muestras
Existen dos posibilidades:
1. Determinacion de niveles de AAT v alelos Z en muestras de sangre mediante el kit de gota desecada: este procedimienta permite descartar la
existencia de un déficit grave en cualquier individuo. La extraccidn de sangre es muy facil y la cantidad requerida es minima. Las muestras se
envian por correo convencional o mediante la red comercial del patrocinador, Para obiener los kits diagnosticos debe solicitarlos rellenando el
siquiente farmulario,
2. Estudio del genatipo de AAT mediante muestras de sangre total: =i [a determinacion de los niveles de AAT y fenotipo mediante las técnicas de
ruting de |os centros sanitanos o mediante |a téonica de la gota seca no permiten llegar al dizgnostico definitivo por tratarse de variantes raras o
existir discordancia entre los niveles detectados y el fenotipo determinado se pusde recurrir al envio d= muestras de sangre total al laboratorio de
referencia. Para solicitar |a recogida de las muestras de sangre total debe rellenar el siguiente formulari.
| REGISTRO DEUSUARIOS
Para acceder al Registro de pruebas del proyecto GOTA == necesario reqistrarse previamente
| Gestion del REDAAT
Si tiene cualquier duda o sugerencia sobre &l circuito de diagndstico puede contactar con; o]
Listo @ Intemet fyv W% v
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Esta aplicaciéon asi como la distribucién de los kits de diagnéstico y
transporte de muestras de sangre total han sido posibles gracias al soporte de
Grifols y Crucell Spain, S.A.




