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Дефицит альфа-1-антитрипсина (А1АТ) — причина орфанного заболевания, случаи которого достаточно хорошо опи-
саны у взрослых пациентов, однако у детей они освещены лишь в единичных публикациях, при этом зачастую ограни-
чены описанием поражений печени. В настоящей статье представлены результаты наблюдения 5 детей с дефицитом 
альфа-1-антитрипсина, в числе которых 3 мальчика (гомозиготы по Z-аллели) и 2 девочки (носители PiMZ-фенотипа). 
Показано, что поражения легочной ткани у пациентов с дефицитом А1АТ дебютировали в возрасте 2 лет с при-
знаками рецидивирующей бронхиальной обструкции и в 7 лет в виде эмфиземы легких. Повышение осведомлен-
ности практикующих врачей различных специальностей позволит улучшить диагностику указанной формы патологии 
и коморбидных с ней состояний.
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Alpha-1-antitrypsin deficiency (A1AT) is a cause of an orphan disease, cases of which are well described in adult patients, but as for 
children, they are described only in a few publications, and in most of them the description is limited to liver lesions. This article presents 
the results from the observation of 5 children with alpha-1-antitrypsin deficiency, including 3 boys (Z-allele homozygotes) and 2 girls 
(PiMZ-phenotype carriers). It is shown that in patients with A1AT deficiency the onset of the destruction of lung tissue was at the age of 
2 with the signs of recurrent bronchial obstruction and at the age of 7 in the form of emphysema. Raising awareness among practicing 
physicians of various specialties will improve diagnostics of this form of disease and its comorbid conditions.
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ВВЕДЕНИЕ 
Дефицит альфа-1-антитрипсина (А1АТ) — причина 

орфанного заболевания, протекающего с поражени-
ем печени, эмфиземой легких, вовлечением в пато-
логический процесс других органов. А1АТ представ-
ляет собой низкомолекулярный гликопротеид массой 
52–61 кДа [1], который составляет 80–90% фракции 
�1-глобулинов [2, 3]. А1АТ относится к белкам острой 
фазы воспаления и принадлежит к семейству серпинов 
(англ. Serpin protease inhibitors) [4, 5], представителями 

которого являются антитромбин, ингибитор С, ингиби-
торы плазминогена [4]. С их участием поддерживается 
равновесие в системе «протеолиз–антипротеолиз» [3], 
в частности А1АТ ингибирует эластазу [6] и защищает 
таким образом ткани от протеолитического действия 
указанного фермента [3, 4]. Важно отметить, что А1АТ 
в 10 раз интенсивнее ингибирует эластазу, чем другие 
серпины [3].

Эластаза разрушает эластин, коллаген, фибронек-
тин, ламинин, протеогликаны и другие белки экстрацел-
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люлярного матрикса легочной паренхимы [6], что при-
водит к поражению легочной ткани. Нарушение баланса 
между протеазами и антипротеазами связано с мигра-
цией в альвеолярное пространство макрофагов и лейко-
цитов в результате воздействия поллютантов или вслед-
ствие бактериальной инфекции [3]. Описанная реакция, 
являясь защитной, т. е. направленной на уничтожение 
чужеродного агента, приводит к повреждению легочной 
ткани у пациентов с дефицитом А1АТ. В норме воздей-
ствие эластаз кратковременно и не превышает 20 мс [4], 
однако в случае дефицита А1АТ увеличивается до 80 мс, 
что приводит к деструкции эластических волокон, заме-
щению легочной ткани соединительной, раннему разви-
тию обструктивных нарушений и эмфиземы [4].

Клинические проявления дефицита А1АТ достаточно 
полно представлены у взрослых [5]. Вместе с тем опи-
сания этого заболевания у детей немногочисленны, что 
и послужило основанием к рассмотрению серии клини-
ческих случаев.

ОПИСАНИЕ СЕРИИ СЛУЧАЕВ 
Под нашим наблюдением находилось 5 детей (3 маль-

чика и 2 девочки) с дефицитом А1АТ в возрасте от 1 года 
до 9 лет. Мальчики являлись гомозиготами по Z-аллели, 
девочки имели PiMZ-фенотип. Всем детям диагноз дефи-
цита А1АТ был установлен до поступления в наш ста-
ционар в ходе обследования у гепатолога в СПбГБУЗ 
«ДГКБ № 5 им. Н. Ф. Филатова».

Все дети были первыми членами своих семей, у кого 
был установлен данный диагноз. К настоящему времени 
обследованы родственники 2 детей. У одного ребенка 
оба родителя имеют низкий уровень А1АТ и являются 
носителями Z-аллели в гетерозиготном состоянии. У отца 
другого ребенка выявлено снижение уровня А1АТ, генети-
чески не обследован; у матери уровень А1АТ в пределах 
нормы; старший брат имеет нормальный уровень А1АТ, 
клинически — бронхиальная астма; у младшей сестры 
снижен уровень А1АТ, PiMZ-фенотип, лейкоз.

У 2 детей в ходе планового обследования перед опера-
тивным лечением вентральных грыж выявлено повыше-
ние активности трансаминаз (аланинаминотрансфераза 
до 56 Ед/л в одном случае и аспартатаминотрансфераза 
до 54 Ед/л в другом; норма до 40). В связи со стойким 
характером изменений дети были обследованы гастроэн-
терологом: методом иммунотурбидиметрии установлено 
снижение активности А1АТ до 0,56 г/л (норма 1,2–2,4). 
При генетическом исследовании выявлен PiZZ-фенотип. 
У 3 детей причиной диагностического поиска послужили 
жалобы на срыгивания, недостаточную прибавку веса 
и затяжной характер желтухи. Все жалобы носили изо-
лированный характер.

Для уточнения степени поражения легких все дети 
были обследованы в условиях пульмонологического 
отделения СПбГБУЗ «Детская городская больница № 19 
им. К. А. Раухфуса». Дети были осмотрены пульмоно-
логом, всем проведены клинический и биохимический 
анализы крови, ультразвуковое исследование органов 
брюшной полости, электро- и эхокардиографическое 
исследования. Детям старше 2 лет (n = 4) проведено 
исследование функции внешнего дыхания: импульсная 

осциллометрия проведена всем детям, спирометрия — 3, 
общая бодиплетизмография — 1. Всем детям выполнена 
мультиспиральная компьютерная томография высоко-
го разрешения (МСКТ). Пациентам с обструктивными 
нарушениями функции внешнего дыхания и/или измене-
ниями по данным МСКТ (n = 4) была проведена фибро-
бронхоскопия.

По результатам обследования установлено, что у 4 
из 5 детей повышена активность щелочной фосфатазы 
(до 350 Ед/л; норма до 300), у 3 — уровень аланинамино-
трансферазы (до 56 Ед/л). По данным УЗИ органов брюш-
ной полости у 1 ребенка выявлены гепатоспленомегалия 
и мезаденит, у 1 — изолированная гепатомегалия, у 1 — 
изолированный мезаденит.

С точки зрения пульмонолога, особого внимания 
заслуживали 4 детей: 2 мальчика в возрасте 1 года и 9 лет 
и 2 девочки в возрасте 5 и 6 лет. Родители годовалого 
ребенка, носителя PiZZ, предъявляли жалобы на шумное 
дыхание, однако при обследовании, включившем в себя 
МСКТ и фибробронхоскопию, патологии органов дыхания 
не обнаружено. Ребенок 9 лет респираторных жалоб 
не предъявлял, однако при анализе амбулаторной карты 
было установлено, что неоднократно при осмотре педи-
атром отмечались стойкие изменения в виде среднепу-
зырчатых хрипов в S6 справа, дефицита веса, снижения 
аппетита. Функционально и катанамнестически признаки 
бронхиальной обструкции не фиксировались. По дан-
ным МСКТ органов грудной клетки определялась булла 
в S2 справа на фоне повышения прозрачности легочной 
ткани (-900 HU). По данным фибробронхоскопии — эндо-
скопический вариант нормы.

Обе девочки родились раньше срока — на 35-й и 
31-й нед гестации соответственно. Родители пациенток 
предъявляли жалобы на частые бронхиты. В анамнезе 
у детей имели место проявления атопического дермати-
та, бронхообструктивный синдром, стойкие обструктив-
ные нарушения по данным спирометрии и импульсной 
осциллометрии, необратимые после ингаляции сальбута-
молом. По данным МСКТ и фибробронхоскопии патологии 
не выявлено. Учитывая атопические проявления в анамне-
зе, наличие бронхиальной обструкции рецидивирующего 
характера, пациенткам проводится противовоспалитель-
ная терапия ингаляционными глюкокортикостероидами 
(согласно рекомендациям Американского торакального 
общества и Европейского респираторного общества [5]).

Заместительная терапия А1АТ показана пациен-
там с PiZZ, PiZNull, PiNullNull фенотипами при наличии 
эмфиземы легких [5]. В нашем наблюдении данным 
критериям соответствовал один пациент. В настоящее 
время с целью заместительной терапии в Российской 
Федерации применяется зарегистрированный препарат 
альфа-1-антитрипсин человеческий, представляющий 
собой альфа-1-антитрипсин для внутривенного введения. 
Учитывая период полувыведения препарата, инфузии 
необходимо проводить 1 раз/нед, пожизненно [5]. Расчет 
дозы препарата происходит на килограмм веса пациента. 
С учетом раннего дебюта эмфизематозных изменений, 
снижения качества жизни и астенизации врачебной 
комиссией в составе генетика, пульмонолога и гепатоло-
га было принято решение о проведении заместительной 



621

В
О

П
Р

О
С

Ы
 С

О
В

Р
Е

М
Е

Н
Н

О
Й

 П
Е

Д
И

А
Т

Р
И

И
 /

2
0

1
6

/ 
ТО

М
 1

5
/ 

№
 6

терапии. Уровень А1АТ до введения препарата составлял 
0,3 г/л, на следующие сутки после введения — 0,5 г/л, 
через 6 дней терапии (за сутки после повторной инфу-
зии) — 0,4 г/л. На фоне проводимой терапии в течение 
1 мес отмечены нормализация активности трансаминаз, 
регресс физикальных изменений в легких, улучшение 
аппетита и нарастание массы тела. Через 1 год терапии 
пациент достиг антропометрических значений, характер-
ных для его возраста. В настоящее время физическое 
развитие ребенка определяется как гармоничный мезо-
соматотип (рис.).

ОБСУЖДЕНИЕ 
Всемирная организация здравоохранения опреде-

ляет дефицит А1АТ как генетически детерминированное 
заболевание, вызванное недостаточностью этого бел-
ка [1, 3]. Дефицит А1АТ является распространенным, 
но плоходиагностируемым, потенциально фатальным 
наследственным заболеванием [4, 7]. В Международной 
классификации болезней 10-го пересмотра дефицит 
А1АТ отнесен к рубрике E88 Другие нарушения обмена 
веществ [8].

Эпидемиология. Дефициту А1АТ подвержены жите-
ли стран Северной Европы, Пиренейского полуострова 
и Саудовской Аравии [3]. Распространенность в Европе 
варьирует в широких пределах — 1 к 1600–2500 ново-
рожденным, что составляет порядка 125 тыс. человек 
[9, 10]. В Соединенных Штатах Америки насчитывается 
около 60–100 тыс. пациентов с этим заболеванием 
[4]. Распространенность дефицита А1АТ в Российской 
Федерации неизвестна.

Патогенез. Впервые дефицит А1АТ был описан 
в 1963 г. C. B. Laurell и S. Eriksson (Университет Лунд, 
Швеция) [11]. В ходе проведения электрофореза бел-
ков в 1500 образцов у 5 пациентов было выявлено 
снижение концентрации белков группы �1. У 3 из них 
отмечалось развитие эмфиземы в молодом возрасте. 
Пора жение печени при дефиците А1АТ было установлено 
в 1969 г. H. L. Sharp, который описал развитие цирроти-
ческих изменений у 6 из 10 детей с дефицитом А1АТ [7]. 
Наличие включений и стойких капель внутри гепатоцитов 
вследствие формирования полимеров патологического 
белка было описано им в 1971 г. [12].

Синтез А1АТ осуществляется преимущественно эн -
доплазматической сетью гепатоцитов. В то же время 
небольшое количество А1АТ вырабатывается бронхиаль-
ным эпителием, альвеолоцитами, клетками крови (ней-
трофилами, макрофагами) и другими клетками [3, 13]. 
А1АТ вырабатывается в виде неактивного предшествен-
ника, состоящего из 418 аминокислот. Активная фор-

ма образуется путем отщепления N-концевых пептидов 
вследствие протеолиза и состоит из 394 аминокислот 
и 3 гидрокарбонатных цепей [13–15], включает в себя 
три �-структуры и реактивный метионинсодержащий 
центр [13, 15].

Распространяясь c кровотоком, А1АТ попадает в лег-
кие путем диффузии через эндотелий и эпителиальные 
клетки. На поверхности бронхиального эпителия А1АТ 
определяется в количестве 10–15% от содержания 
в плазме [16]. Время на синтез молекулы А1АТ занимает 
порядка 1,5 ч, что позволяет относить А1АТ к быстросе-
кретируемым белкам [2]. Период полураспада составляет 
от 3 до 6 сут [17]. Сывороточная концентрация А1АТ 
составляет 1,2–2,4 г/л (по данным нефелометрии — 
от 2 до 4 г/л) и может различаться у одного и того же 
человека в зависимости от сопутствующих заболеваний 
и проводимой терапии (так, при приеме эстрогенов 
уровень А1АТ повышается) [17]. В норме печень еже-
суточно секретирует 34 мг/кг массы тела А1АТ, а при 
развитии воспалительного и опухолевого процесса кон-
центрация А1АТ увеличивается в 2–5 раз вследствие 
 воспаления [18].

Ответственный за продукцию А1АТ ген носит название 
SERPINA1 (англ. Serpin peptidase inhibitor, clade A), или PI 
(Proteinase inhibitor) [14]. Ген располагается на 14-й хро-
мосоме (14q32.1) и имеет кодирующие (2, 3, 4, 5) и неко-
дирующие (1а, 1b, 1с) экзоны [18]. Экспрессию гена 
в стабильном состоянии регулируют промоторы, при вос-
палении — энхансеры [1].

Ген обладает высокой полиморфностью: в настоящее 
время известно более 500 аллельных вариантов, кли-
ническое значение из них имеют около 30 [17]. В зави-
симости от вырабатываемого продукта аллели А1АТ 
подразделяются на четыре класса: нормальные — I, 
дефицитные — II, нулевые — III, с нарушением функ-
ции — IV [19].

В зависимости от подвижности молекул А1АТ при 
электрофорезе аллели получили буквенную номенкла-
туру от «A» до «Z» [2]. Белок, имеющий нормальные свой-
ства, останавливается на середине электрофорезного 
геля и обозначается буквой «М» [3]. В настоящее время 
описано несколько вариантов М-аллеля — М1V, M1A, 
M2, M3. При этом А1АТ вырабатывается в достаточном 
количестве и обладает нормальной функцией [3]. При 
мутации М-субтипов произошли остальные аллели. Среди 
них выделяют нормальные (Christschurch, B, F, Х, M4, 
PSt.albans) и редкие аномальные (S и Z) аллели [3, 20, 21]. 
Плазменная концентрация А1АТ у носителей Z-мутации 
составляет 10–20% от нормы за счет полимеризации 
низкомолекулярного гликопротеида. Накопление А1АТ 

3 мес

Недоста-
точные 
весовые 
прибавки

Установлен 
диагноз 
дефицита 
А1АТ

Первые 
локальные 
изменения 
в легких

Обследо-
вание 
в СПбГБУЗ 
«ДГБ №19»

Начало 
замести-
тельной 
терапии 
дефицита 
А1АТ

Благопри-
ятный при 
проведении 
замести-
тельной 
терапии

3 года 5 лет 8 лет 9 лет Прогноз

Рис. Хронология ключевых событий жизни пациента с PiZZ-фенотипом и эмфиземой легких
Fig. The course of key events in the life of a patient with PiZZ-phenotype and emphysema
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в гепатоцитах происходит из-за невозможности преодо-
леть цитоплазматическую мембрану в связи с большой 
молекулярной массой молекулы [3]. Повреждение гепа-
тоцитов вследствие накопления А1АТ приводит к раз-
витию различных заболеваний — неонатальных желтух, 
ювенильных гепатитов, цирроза [2, 15]. Высокая частота 
развития эмфиземы легких у пациентов с дефицитом 
А1АТ обусловлена невозможностью ингибировать эла-
стазу нейтрофилов небольшим количеством А1АТ, посту-
пающим в кровоток [14].

Полимеризация А1АТ происходит также при мута-
циях аллелей Mmalton и Siiyama [22]. Цирроз печени 
и эмфизема в раннем возрасте характерна для гомо-
зигот по Мmalton [23]. Полимеризацию могут усиливать 
такие факторы, как повышение температуры тела, сни-
жение рН, нарастание концентрации А1АТ, воздействие 
аэрополлютантов, прежде всего табачного дыма [3]. 
Снижение концентрации А1АТ у носителей S-аллелей свя-
зано с деградацией белка в гепатоцитах. В то же время 
количества А1АТ, поступающего в кровь, достаточно для 
ингибирования нейтрофильной эластазы. Клиническое 
значение S-аллель приобретает только в сочетании с Z 
или Q0 вариантами гена PI [24]. Снижение концентра-
ции А1АТ у пациентов с мутациями Mheerlen, Mprocida, 
Mmineral spring также связано с быстрой деградацией 
белка, что ассоциировано с высоким риском развития 
эмфиземы у гомозигот [5]. В случаях однонуклеотид-
ных мутаций в гене PI, приводящих к формированию 
преждевременных стоп-кодонов, происходит продукция 
быстро разрушающегося А1АТ. Указанные изменения 
характерны для гомозигот Q0granite falls, Q0mattawa, 
Q0bolton [20, 25]. Транскрипция аллелей IV приводит 
к синтезу А1АТ в нормальном количестве, но с изменен-
ными функциями. Синтез аномального А1АТ, близкого 
по свойствам к антитромбину, происходит у носителей 
мутации Pittsburg [25], что приводит к нарушению второй 
фазы свертывания крови и повышает риск развития 
геморрагического шока и смерти [14, 26]. В клиниче-
ской практике можно столкнуться с ситуациями, когда 
имеют место нормальные концентрация и функции А1АТ, 
однако отсутствует адекватный прирост концентрации 
белка при повышении уровня протеаз [3]. Данное состо-
яние наблюдается в 17% случаев у носителей мутации 
Kalsheker–Poller [14, 25].

Носители генотипа PIMM имеют нормальный уровень 
А1АТ, составляющий 20 мкмоль/л и более, который при-
нимается за 100% [15]. Среди пациентов с тяжелым дефи-
цитом А1АТ 95% составляют носители ZZ-фенотипа [3].

Клиническая картина. Большинство пациентов с 
дефицитом А1АТ имеют легочную форму заболевания, 
и лишь 12% — поражение печени. В младенческом возрас-
те поражение печени дебютирует с холестатической жел-
тухи и гепатомегалии (у 10–20%) в первые недели жизни 
с разрешением в первые 4 мес жизни [4]. Наличие пора-
жения печени в периоде новорожденности в 20% случаев 
приводит к развитию цирроза печени в детском возрасте. 
У остальных пациентов, вероятно, патологический белок 
разрушается. Лабораторными признаками повреждения 
печени являются гипербилирубинемия за счет непрямой 
фракции, гиперхолестеринемия, увеличение щелочной 

фосфатазы, гамма-глютамилтранспептидазы, умеренное 
повышение активности трансаминаз крови [27]. Порядка 
70% пациентов имеют субклинические изменения лабо-
раторных показателей [4]. Частота развития цирроза 
печени увеличивается с возрастом и составляет 3% среди 
пациентов до 20 лет и 30–50% — у пожилых [5, 29]. Среди 
пациентов с ранним дебютом печеночных проявлений, 
по данным статистики, 10% умирают к 8-летнему воз-
расту. Дефицит А1АТ и атрезия желчевыводящих про-
токов являются ведущими показаниями для пересадки 
печени у детей в странах с развитой трансплантацией 
[28]. Поражение печени во взрослом возрасте представ-
лено мелко- и крупноузловым циррозом печени, проте-
кает бессимптомно и может приводить к развитию пече-
ночноклеточного рака [19]. Поражение печеночной ткани 
приводит к снижению синтетической способности печени 
и вторичному дефициту А1АТ [29]. Еще одной причиной 
гибели пациентов с дефицитом А1АТ являются онколо-
гические заболевания. Для данной группы пациентов 
характерно развитие рака печени без предшествующе-
го предракового состояния [30, 31]. У пациентов с PiZ-
аллелью холангиокарциномы, гепатохолангиокарциномы 
встречаются чаще, чем в общей популяции [4].

Поражение легких в виде эмфиземы, обструктив-
ных нарушений, рецидивирующих бронхитов, повтор-
ных пневмоний чаще всего встречается у носителей 
Z- и S-аллелей, наиболее тяжелые формы встречаются 
у гомозигот этих аллелей. При этом уровень А1АТ не пре-
вышает 0,3–0,4 г/л. По литературным данным, воз-
раст манифестации клинических проявлений поражения 
легочной ткани различен [3]. В одних источниках указано, 
что к возрасту 20–40 лет эти пациенты имеют тяжелую 
панацинарную эмфизему с поражением нижних долей 
легких [3]. Клинически поражение легких проявляет-
ся незначительным кашлем, быстро прогрессирующей 
одышкой, у курильщиков — симптомами хроническо-
го бронхита. Выраженность поражения легочной ткани 
сильно варьирует и может сохраняться у курильщиков 
с PI*ZZ-фенотипом и снижена у некурящих носителей 
этого же фенотипа [32]. По другим данным, как у курящих, 
так и у некурящих пациентов поражение легочной ткани 
редко развивается до возраста 25 лет [3]. По данным 
L. Fregonese, у курящих пациентов эмфизема развива-
ется в возрасте 30–40 лет, у некурящих — в 50–70 лет 
[33]. При наличии хронической обструктивной болезни 
легких и бронхиальной астмы необходимо исследование 
гена PI на наличие носительства дефицитных аллеей [21]. 
Дефицит А1АТ при наличии патологии бронхолегочной 
системы диагностируется крайне редко по причине низ-
кой осведомленности практикующих врачей различных 
специальностей о распространенности дефицита А1АТ, 
ложных представлений взаимоисключающих диагнозов 
бронхиальной астмы и дефицита А1АТ, а также изолиро-
ванных проявлений каждого из заболеваний [26].

Вопрос сочетания дефицита А1АТ и бронхиальной 
астмы изучался во многих исследованиях. При этом 
получены разноречивые результаты. Так, по данным 
N. G. McElvaney, гомозиготами PiZZ являлись 31% паци-
ентов с бронхиальной астмой [34]. В исследовании 
M. Needham показана высокая распространенность 
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PIMS у пациентов с бронхиальной астмой [35]. Однако 
в исследовании R. M. Katz и соавт. данная зависимость 
обнаружена не была [36]. Не найдено различий и при 
сравнении течения бронхиальной астмы у пациентов 
с генотипами PIMM и PIMS, а также при анализе частоты 
встречаемости бронхиальной астмы у пациентов с PIMZ 
в сравнении с PIZZ-носителями [37]. Среди пациентов 
со стероидзависимой тяжелой бронхиальной астмой доля 
носителей аллели PiZ была выше, чем в общей популяции 
[35]. Ассоциация бронхиальной астмы и дефицита А1АТ 
в семейном анамнезе была показана в исследовании 
G. Bruttmann [38].

Публикаций, посвященных изучению заболевания во 
взрослой популяции, по данным базы данных PubMed 
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/), насчитывается 
более 3000, в то время как данная патология в детском 
возрасте освещена лишь в единичных публикациях. Так, 
в исследовании R. J. Browne [39], проведенном в период 
с 1979 по 1991 г. и опубликованном в 1996 г., было 
установлено, что 1,2% всех случаев смерти у детей в воз-
расте 1–14 лет связаны с дефицитом А1АТ. По данным 
T. Sveger [40], наблюдавшим 200 тыс. новорожденных 
в продолжительном исследовании до возраста 18 лет, 
был выявлен 61 пациент с PiZZ. В дальнейшем про-
водилось наблюдение за основной (пациенты с PiZZ-
фенотипом) и контрольной (пациенты с PiMM-фенотипом) 
группами. Было установлено, что легочная патология 
у детей с PiZZ встречается в 7 раз чаще по сравнению 
с детьми контрольной группы.

Дефицит А1АТ остается казуистичной патологией не 
только для педиатров, но и для пульмонологов, работаю-
щих с детьми. Убежденность в позднем старте легочной 
патологии у пациентов с данным заболеванием приво-
дит к гиподиагностике респираторных проблем у детей 
с дефицитом А1АТ и требует дальнейших исследований.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Опыт наблюдения за детьми с дефицитом А1АТ пока-

зывает необходимость дальнейшего изучения возраст-
ных рамок клинически выраженных поражений легких 
с учетом случаев раннего дебюта бронхолегочной пато-
логии. Наличие функциональных и рентгенологических 
изменений легких позволяет рекомендовать включение 
исследования функции внешнего дыхания и компьютер-
ной томографии органов дыхания в план обследования 
всех детей с дефицитом А1АТ. У пациентов со стойкой 
бронхиальной обструкцией в качестве рутинного обсле-
дования можно рекомендовать определение уровня А1АТ.
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