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NOTICIAS SOBRE A DEFICIENCIA DE ALFA1-ANTITRIPSINA

Ilha da Madeira-um foco de alta prevaléncia da deficién-
cia de alfa-1 antitripsina em Portugal
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A deficiéncia de alfa-1 antitripsina (DAAT) € uma doenca genética cujo diagndstico tem vindo a
aumentar devido a inUmeras campanhas de sensibilizacao e, ainda, a publicacao de guidelines
referentes ao diagndstico e tratamento desta patologia. A ilha da Madeira é considerada uma
regiao de alta prevaléncia de DAAT e o estudo dos seus doentes pode contribuir para um melhor
conhecimento da doenca, nomeadamente no que se refere aos diferentes fendtipos/gendtipos
inerentes a esta identidade.

Em 2009, um artigo mencionava a prevaléncia de DAAT na Madeira como a maior a nivel mundial.
De facto, nos ultimos anos, os nimeros tém crescido e, Nno corrente ano, verifica-se uma elevada
incidéncia da doencga, com mais de 200 casos diagnosticados. A média de doseamento de alfa-
1 antitripsina (AAT) é de 58.4mg/dL, valor que se aproxima de um dos critérios definidos para o
tratamento de reposicdo, cujo valor é < 57mg/dL, segundo o Consenso Portugués publicado em
2018. Na nossa ilha é cada vez mais notério o contributo de variantes raras e nulas, respetivamente,
Mmalton e QO. Atualmente, 60 utentes sdo portadores do alelo Pi*M, -~ dos quais 11 em
homozigotia, e trés utentes do alelo Pi*QO,_ . . correspondendo a uma familia de trés irmaos
naturais da cidade de Santana. Ainda assim, a proporgao de doentes portadores do alelo Pi*Z nao
é desprezivel na nossa populacdo (N=155 utentes), verificando-se a presenca do fendtipo ZZ em 38
doentes. Efetivamente, este Ultimo fendtipo é o responsavel por maior expressao concomitante
de doenca pulmonar e hepatica.

A primeira variante nula foi recentemente diagnosticada e duas irmas, com o genétipo ZQO0,_
nao fumadoras, estdao sob tratamento de reposicao com AAT. Verifica-se a ocorréncia de doenca
pulmonar obstrutiva cronica, enfisema, bronquiectasias, infecbes respiratdrias de repeticao,
infecdo cronica a Pseudomonas aeruginosa e, ainda, isolamento de micobactéria nao tuberculosa
nesta familia. De facto, constata-se que a presenca dos alelos Pi*Z e Pi*QO contribui para uma
exuberante expressao de doenca pulmonar, mesmo em nao fumadores. A terapéutica de
reposicao é fundamental para a estabilizacao da progressao do enfisema e, no caso index destas
irmas, observou-se, adicionalmente, uma diminuicdao da impactacao mucoide documentada na
dltima tomografia computorizada toracica.

Note-se que estes casos foram todos diagnosticados atraves do método de nefelometria. Novos
meétodos de rastreio tém sido utilizados, exemplificando, o Teste da Gota Seca e o Escovadoda
Mucosa Oral, ferramentas que vao ser fulcrais para o crescente diagndstico de novos casos nesta
regiao.
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