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Alfa 1 Antitripsin (AAT), serin proteaz ailesinden bir 

glikoproteindir ve eksikliğinde akciğerlerde en sık 

amfizem gelişmektedir. AAT eksikliğinde, amfizeme 

bronşektazi eşlik edebilir. Nadiren izole olarak bron-

şektazi bulunabileceği bildirilmiştir. Burada, kistik 

bronşektaziler nedeniyle tetkik edilen ve AAT eksikliği 

tanısı konulan ileri yaştaki bir olgu sunulmuştur. Bir 

haftadır ateş, öksürük ve balgam şikâyetleri ile başvu-

ran 55 yaşındaki erkek hasta, hipoksemi ve enfekte 

kronik obstüktif akciğer hastalığı alevlenmesi tanıları 

ile kliniğimize yatırıldı. Bronkodilatör tedavi kullan-

makta olan hastanın 50 paket/yıl sigara öyküsü bu-

lunuyordu. Bilgisayarlı tomografide her iki akciğerde 

orta ve alt alanlarda yaygın kistik bronşektaziler sap-

tandı. Etyolojik araştırma için istenen AAT düzeyi 21 

mg/dL saptanarak AAT eksikliği tanısı konuldu. Pana-

siner amfizemin sık geliştiği AAT eksikliğinde nadiren 

baskın olarak bronşektazi bulunabilir. Bronşektazilerin 

etiyolojik araştırmasında, tüm yaş gruplarında AAT 

eksikliği de ayırıcı tanılar arasında bulunmalıdır. 

Anahtar Sözcükler: Alfa-1 antitripsin, bronşektazi, 

KOAH. 

  

 

Alpha 1 antitrypsin (AAT) is a glycoprotein of the 

serine protease family. In deficiency of AAT, pulmo-

nary emphysema is common. Bronchiectasis may 

accompany with emphysema, although bronchiecta-

sis may be rarely isolated. Herein, we report a 55-

year-old male, who was examined due to widespread 

cystic bronchiectasis and diagnosed with AAT defi-

ciency. A 55-year-old male was admitted with one 

week fever, cough, and sputum and was hospitalized 

due to chronic obstructive pulmonary disease exacer-

bation with hypoxemic respiratory failure. He was on 

bronchodilator treatment with a smoking history of 50 

pack-year. Chest imaging revealed diffuse cystic 

bronchiectasis in the middle and lower lung zones. 

During the etiological investigation, AAT level was 

found to be 21 mg/dL. He was diagnosed with AAT 

deficiency. Although mostly panacinar emphysema is 

seen in AAT deficiency, bronchiectasis can be rarely 

predominant finding. It should be considered in all 

age groups in the differential diagnosis of bronchiec-

tasis.  
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Alfa 1 Antitripsin (AAT), karaciğer hücreleri tarafından 

sentezlenen, serin proteaz inhibitör ailesinin üyesi bir 

glikoproteindir (1). Eksikliğinde, akciğerde nötrofil elastaz 

gibi proteolitik enzimlerin etkisinden korunma fonksiyonu 

bozulur ve hasar başlar. Bu kronik hasar sürecinde 

obstrüktif akciğer hastalıkları, amfizem, kronik bronşit ve 

bronşektazi gelişir (2,3). Semptomların başlaması 25 

yaşın altında nadirdir. Sigara içenlerde semptomlar 

genelde 4. dekatta başlarken, içmeyenlerde semptomlar 

daha hafiftir ve geç yaşlarda ortaya çıkar (4).  

Spirometrede obstrüksiyon bulguları, radyolojik olarak 

panasiner amfizem tipiktir (4). Serilerde % 8–43 oranında 

bronşektazi saptanmıştır (5,6). Bronşektazinin AAT 

eksikliği ile ilişkili olarak mı, amfizematöz değişikliklere 

sekonder mi geliştiği tartışmalı olsa da AAT eksikliğinde 

izole olarak bronşektazi saptanabildiği bildirilmiştir (6–8).  

Kliniğimizde yaygın kistik bronşektaziler nedeniyle tetkik 

edilen 55 yaşındaki erkek hastada AAT eksikliği saptandı. 

Nadir görülen ve geç yaşta tanı konulan olgu literatürler 

eşliğinde sunuldu. 

 

OLGU 

Elli beş yaşında erkek hasta, bir haftadır olan nefes darlığı, 

ateş şikâyetleri ile acil servise başvurarak servisimize yatı-

rıldı. Şikâyetleri iki gündür artmıştı. Hastanın KOAH ve 

diyabetes mellitus tanıları bulunmaktaydı. Sigortacıydı ve 

50 paket/yıl sigara içmişti, 10 yıldır sigara içmemekteydi. 

On dört yıl önce dış merkezde tüberküloz tanısı almış ve 6 

ay düzenli tedavi kullanmıştı. Bir yıl önce solunum yetmez-

liği nedeniyle yoğun bakım ünitesinde yatış öyküsü vardı. 

Başvurusunda genel durumu orta, arteriel tansiyonu 

130/80 mmHg, nabız dakika sayısı 97, ateşi 37˚C, daki-

kada solunum sayısı 24 idi. Oda havasında oksijen satü-

rasyonu %83 idi. Solunum sistemi muayenesinde bilateral 

alt alanlarında inspiryumda raller duyuldu. Diğer sistem 

muayeneleri doğaldı. Tam kan sayımında beyaz küresi 

22.000 u/L, C-reaktif proteini: 240 mg/dl idi. Diğer la-

boratuvar değerleri normal sınırlarda idi. Hastanın PA 

akciğer grafisinde bilateral orta ve alt zonlarda nonhomo-

jen opasite artışı görüldü (Şekil 1). Piperasilin-tazobaktam 

ve siprofloksasin ile bronkodilatör ve oksijen tedavileri 

başlandı. Balgam kültürü, balgamda asidorezistan basil 

(ARB) ve mantar kültürleri istendi. Nonspesifik ve mantar 

kültürlerinde üreme olmadı, ARB yaymaları negatifti. Te-

davinin ilk haftasının sonunda klinik ve laboratuvar yanıt 

alındı. Hastanın toraks bilgisayarlı tomografisinde (BT) her 

iki akciğerinde yaygın tübüler, sakküler bronşektaziler ve 

peribronşial kalınlaşmalar mevcuttu (Şekil 2). Yaygın 

bronşektazileri bulunduğundan etiyolojik neden araştırıl-

mak üzere immunglobulin (Ig) A, Ig G, Ig M düzeyleri 

tetkik edildi ve normal saptandı. AAT düzeyinin 21 mg/dl 

olduğu belirlendi ve AAT eksikliği tanısı konuldu. Tedavi 

sonrası hipoksemisi devam eden hastaya uzun süreli oksi-

jen tedavisi başlandı ve bronkodilatör tedaviye devam 

etmesi önerilerek taburcu edildi. Hastalığı hakkında bilgi-

lendirildi ve yakınlarına tarama önerildi.  

 

 

Şekil 1: PA akciğer grafisinde bilateral orta ve alt zonlarda nonhomojen 

opasite artışı. 

 

TARTIŞMA 

Akciğerde AAT eksikliğinde temelde obstrüktif akciğer 

hastalıkları gelişmektedir. Hasarın derecesi ve klinik pre-

zentasyon ise sigara içimi başta olmak üzere çeşitli etken-

lere bağlı olarak değişmektedir. Serilerde AAT eksikliği 

bulunanların %60’ından daha azında belirgin havayolu 

obstrüksiyonu saptanmışken, sigara içmeyenlerde semp-

tom bulunmayabileceği bildirilmiştir (2,3). Bizim hasta-

mızda yoğun sigara içme öyküsü mevcuttu ve şikâyetleri 

40 yaşından sonra başlamıştı. 

Alfa 1 antitripsin eksikliği için tarama önerilen belirli risk 

grupları tanımlanmıştır. Kanama bozukluğu ve uzamış 

sarılığı olan tüm yeni doğanların, 45 yaş altında başka 

nedeni saptanmayan, alt alanlarda baskın amfizem, 

bronşektazi, karaciğer hastalığı ve c-ANCA pozitif vasküli-

ti bulunanlarda ve aile öyküsü olanlarda tarama yapılma-

sı önerilmektedir. İndeks olguların kardeşlerinde de tara-

ma yapılmalıdır (4). Rutin plazma elektroforezi ve AAT 

düzeyi ilk önerilen tetkiklerdir. Elektroforezde alfa-1 glo-

bulin bantı bulunmayabilir veya düşük saptanabilir. Nor-

mal varyant olarak kabul edilen PİM alleline sahip kişiler-

de serum AAT düzeyi, 150-350 mq/ dl’dir. Düzey radial 

immünodifüzyon veya nefelometre ile ölçülebilir ve sırasıy-
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la 80 mg/dl ve 50 mg/dl’nin altındaki değerler AAT ek-

sikliği tanısı koydurur (1,4). Bu olgularda genetik incele-

me ile çeşitli mutasyonlar saptanmıştır. Normal AAT geni, 

14q32.19 kromozom segmentinde yer almaktadır. 

AAT’nin tek nokta mutasyonları sonucu oluşan 100’den 

fazla allelik varyantı bulunmaktadır. Genotipik olarak AAT 

normal allel (PİMM), taşıyıcı (PİMS, PİMZ) ve eksik allel 

(PİSS, PİSZ, PİZZ) olarak üç ana grupta incelenmektedir. 

En sık normal allel PİMM, en sık eksik varyant ise PİZZ’dir 

(9,10). Ülkemizde kan bankasında 1203 sağlıklı donörde 

yapılan bir çalışmada, katılımcıların %96,8’nin normal 

PİMM allelinde olduğunu, sırasıyla PI MZ, PI MS, MF, M? 

alellerinin %0,7, %0,6, %0,5, %1,4 oranda olduğunu 

saptamışlardır. Çalışmada <100,5 mg/dl değerinin hete-

rozigot bireyler için cutoff değer alınabileceğini öngör-

müştür (11). Hastamızda tüberküloz geçirme öyküsü olsa 

da kistik bronşektazileri açıklamaya yeterli olmadığından 

AAT düzeyi araştırıldı. Eksik olduğu saptanarak AAT eksik-

liği tanısı konuldu. Mutasyon analizi için dış merkezde 

tetkiki önerilen hasta genetik tayin yaptırmak istemediğin-

den genetik alleli belirlenemedi. 

Bronşektazi ve AAT eksikliğinin ilişkisi için Parr ve ark. (7) 

74 hastalık seri yayınlamışlardır. Bu seride 70 hastada 

bronşektazik değişikliklerin bulunduğunu, 20’sinde (%27) 

bu değişikliklerin semptomatik ve yaygın olduğunu bildir-

miştir. Cuvelier ve ark. (6) AAT eksikliği saptadıkları has-

talarda yaptıkları ayrıntılı radyolojik değerlendirmede 

bronşektazinin amfizematöz değişikliklere sekonder geliş-

tiğini savunmuştur. Badawy ve ark. (8) ise bronşektazi 

etyolojisini araştırdıkları serilerinde hiperinflasyonu bu-

lunmayan bronşektazi hastalarında da AAT eksikliği bulu-

nabileceğini bildirmiştir. Diğer yandan bronşektazi etiyo-

lojisinde de AAT eksikliğinin yer aldığı bilinmektedir (12).  

Prognoz için FEV1 düzeyi ile ilişki gösterilmiştir. 

FEV1 %20’nin altında olanlarda iki yıllık mortalite %40’tır 

(13). Günümüzde tedavi seçenekleri kısıtlıdır. Hastalar 

sigara içmemesi konusunda bilgilendirilmelidir. Uzun 

etkili bronkodilatör ve inhaler kortikosteroidlerden fayda 

sağlanabilir. FEV1 %35–65 arasında olduğunda intrave-

nöz alfa-1 antitripsin tedavisi, son evre karaciğer ve akci-

ğer hastalığında transplantasyon önerilmektedir. Ayrıca 

yıllık grip aşıları ve 5 yılda bir pnömokok aşıları yapılma-

lıdır (1,4). Hastamızda bronkodilatör ve uzun süreli oksi-

jen tedavisi başlandı ve takibe alındı. 

Sonuç olarak, bronşektazi etyolojisinde AAT eksikliği yer 

almaktadır ve AAT eksikliğinde nadiren baskın olarak 

bronşektaziler bulunabilir. İleri yaşta da karşımıza çıkabi-

lecek bu olgularda AAT eksikliği de ayırıcı tanılarımız 

arasında yer almalıdır. 

 

 

 

Şekil 2: Toraks bilgisayarlı tomografide her iki akciğerinde yaygın tübü-

ler, sakküler bronşektaziler ve peribronşial kalınlaşmalar. 
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