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Fréquentes Rares 

Panniculites 
 
 
 
 
 
Vascularites à ANCA-c 
(Lyons P, N Engl J Med, 2012) 
 
 
 

Manifestations du déficit chez l’adulte 

Silverman EK, N Engl J Med, 2009  



Silverman EK, N Engl J Med, 2009  

Association prouvée 

 Emphysème 

  Risque proportionnel à la profondeur du déficit   

  Touche une proportion inconnue de patients  

  Rôle majeur du tabac 

  7 – 10% des transplantations pulmonaires  

 

Association discutée 

 Dilatations des bronches  

 

 

Associations non prouvées  

 Pneumothorax spontané idiopathique 

 Pneumonies récidivantes 

   

 

Manifestations respiratoires 



Physiopathologie de l’emphysème pulmonaire 



Rôle pro-inflammatoire des polymères (mutation Z) 

Gooptu B, Annu Rev Biochem, 2009 



Emphysème centro-lobulaire Emphysème pan-lobulaire 

L’emphysème pulmonaire 



Les différentes mutations 

Stoller JK, Lancet, 2005. 365: 2225-36 



Relation phénotype – concentration sérique 

Phénotype mole/L) mg/dL 
Risque 

d’emphysème 

Risque de 
maladies 

hépatique 

MM 20 – 53 90 - 200 Normal Normal 

MS 18 – 52 70 - 200 Normal Normal 

MZ 17-33 50 - 140 ? 
Possiblement 

élevé 

SS 15 - 33 60 - 130 
Possiblement 

élevé 
Normal 

SZ 8 - 16 40 - 80 Augmenté 
Possiblement 

élevé 

ZZ 2,5 - 7 10 - 30 Très augmenté Elevé 

Null-Null 0 0 Très augmenté Normal 

Déficit : < 11 mole/l ou < 50 mg/dL D’après Silverman EK, NEJM, 2009 



Épidémiologie du déficit 

De Serres, Chest, 2002 

S 

Z 



Atteinte pulmonaire à l'âge adulte (22 ans) 

Dépistage systématique en Suède 

 129 patients PiZZ 

 98 patients évalués à l'âge de 22 ans 

 

Piitulainen E, Thorax, 2002 



Dépistage systématique en Suède 

 129 patients PiZZ 

 98 patients évalués à l'âge de 22 ans 

 

Atteinte pulmonaire à l'âge adulte (22 ans) 



Piitulainen E, COPD, 2015 

Atteinte pulmonaire à l'âge adulte (34 ans) 



 
 

CONEDAT 
Emphysème (TDM) 

α1-AT < 0,5 g/l 
VEMS/CVF < 0,7 

VEMS < 80% 
 
 

Tous les 6 mois pendant 10 ans 

Clinique 
Test de marche 
VEMS 
QdV (SGRQ) 
Collection biologique 

VEMS, QdV, T6M 

Vivant 
Décédé 
Transplanté 

N=355 
(06/2015) 

www.a1at.fr 



Caractéristiques des patients à l’inclusion 

Caractéristique Moyenne (SD) Etendue 

Age, ans 50,8 (11,6) 27,8 – 81,4 

Sexe, masculin 117 (60,6%) 

Tabagisme (ancien ou actif) 164 (85,0%) 

Tabagisme cumulé (PA) 21,2 (16,8) 0 - 120 

Tabagisme actuel 18 (9,3%) 

Phénotype PiZZ 150 (89,9%) 

Délai diagnostic (debut sps – deficit) 6,7 (4,9) 0 – 39 

Délai diagnostic (dg emphyseme – 
deficit) 

2,5 (3,6) 0 – 17  

BMI 24,7 (7,3) 14,9 – 32,3 

VEMS (% théo.) 44,6 (21,4) 15,7 – 80,0 

BODE 3,8 (1,9) 0 - 8 
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Age et VEMS à l’inclusion dans l’étude 

Age, tabac, et exacerbations 
expliquent ≈ 20% de la 
variabilité interindividuelle 



Atteinte pulmonaire à l'âge adulte 

Facteurs associés au développement d’un emphysème pulmonaire  

 Profondeur du déficit (ZZ > SZ > MZ)  

 Tabagisme actif 

 Tabagisme passif 

 Exposition professionnelle 

 Pollution extérieure 

 Existence d’une hyperréactivité bronchique 
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Traitement substitutif 
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Décès

Transplantation pulmonaire

Causes de décès des patients suivis dans la CONEDAT 

Thabut G, Eur Respir J, 2014  

• Insuffisance 
respiratoire (60%) 

• Maladie hépatique 
(20%) 

• Autres (20%) 



Le foie des adultes en attente de transplantation 

• Déficit = 7 à 10 % des indications de transplantations pulmonaires chez 
l’adulte (1 à 2 foie + poumon par an) 

• PBH systématique avant la transplantation 

• 2 patients avaient une fibrose sévère (Ishak score 5 et Metavir 4) 

 

• Tests hépatiques et échographie abdominale normaux chez un des 2 
patients 

• Comment les dépister ? Quel suivi ? 
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Conclusions 

• Fréquence de l’emphysème chez les déficitaires inconnue 

• Variabilité inter-individuelle 

• Rôle essentiel du tabac 

• Retard diagnostic très important 

• Stratégie de dépistage de l’atteinte hépatique non définie 

 

 


