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Hereditärer Alpha1-Antitrypsinmangel 

Indikation: adulte Patienten mit auffälligen Leberwerten, Hepatitis oder 
Leberzirrhose unklarer Genese; differenzialdiagnostisch bei COPD, 
Lungenemphysem oder Asthma; Patienten mit klinisch nachgewiesenem AAT-
Mangel; Mitglieder von Indexfamilien; zur Differenzialdiagnose bei Hepatitis und 
Leberfunktionsstörungen unklarer Genese im Säuglings- und Kleinkindalter sowie 
Icterus prolongatus bei Neugeborenen. 
 
Einsendematerial:  EDTA-Vollblut (S-Monovette®-EDTA; bitte anfordern) 
 
Testprinzip: Polymerasekettenreaktion (PCR) mit spezifischer reverser 
Hybridisierung 
 
Spezifität und Sensitivität: IVD-CE markierter Test mit Konjugat-, Spezifitäts- und 
Amplifikationsskontrolle. Weist die klinisch relevanten Mutationen PiZ und PiS sowie 
das Normalallel PiM im SERPINA 1 Gen nach 
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?cmd=entry&id=107400 ). 

 
 
Interpretation: Der genetische Nachweis der PiZ und PiS Genkonstellation 
(heterozygot, homozygot) legt das Krankheitsbild des hereditären AAT-Mangels fest 
und bestimmt den Schweregrad der Erkrankung (Emphyseme, Leberzirrhose).     
 
Links: http://de.wikipedia.org/wiki/Alpha-1-Antitrypsin-Mangel  
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