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NOTICIAS SOBRE A DEFICIENCIA DE ALFA1-ANTITRIPSINA

Défice de alfa-1-antitripsina em Pediatria: manifestacoes
e preocupacoes
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Ndo obstante ser uma doenca genética, as manifestacdes do défice de alfa-1-antitripsina (DAAT) em
idade pediatrica e em adultos sdo distintas. O enfisema pulmonar nao € uma preocupacao precoce,
sendo o foco colocado na doenca hepatica e possuindo um espectro alargado, desde criangas
assintomaticas, colestase neonatal transitdria, até doenca hepatica severa com necessidade de
transplante. Dada esta diversidade e dificuldade de prever o curso da doenca em cada individuo, os
autores propuseram-se assim a investigar possiveis fatores preditores de mau prognaostico.

Neste estudo foram assim analisados os processos de 45 criancas com DAAT, homozigoticos (Pi*Z7)
ou heterozigdticos compostos (uma mutacao Z conjuntamente com outra mutacgao), seguidos
em Gastrenterologia e Hepatologia Pediatrica de um hospital alemao. A amostra era equilibrada
em termos de género, estando o gendtipo ZZ presente em 87 % dos casos, seguido do SZ (11 %),
com idade mediana de 9,1 anos. A maior proporcao de doentes (67 %) apresentava-se sem doenca
ou doencga hepatica ligeira, sendo em 13 % dos casos considerada severa ou com necessidade de
transplante.

As alteracdes analiticas (aumento de ALT e/ou Gama-GT) foram encontradas frequentemente em
todos os graus de severidade de doenga, tendo levado ao diagndstico da mesma em 42 % dos casos.
Todas as criancas com doenca hepatica severa ou transplantados exibiam esta alteracao desde o
nascimento; contudo, este aumento nos primeiros anos de vida ndo indicia necessariamente um
mau prognostico, uma vez que na maioria dos casos com alteracdes analiticas precoces ocorreu
posteriormente uma normalizagao laboratorial.

A ictericia prolongada/colestase neonatal (IP/CN) parece ser um fator de mau prognostico: todas
as criancas transplantadas e 75 % daquelas com doenca hepadtica severa tinham tido IP/CN. Nao
obstante, este parametro isolado € insuficiente para uma classificacdo fiavel, pois esta apresentacao
foi também descrita numa percentagem substancial de casos com doenga ligeira ou assintomatica.

Por ultimo, um dado curioso e que nos deve deixar alerta, embora presente em 44,7 % das criancgas, a
ictericia prolongada ou colestase neonatal apenas desencadeou a marcha diagnostica de DAAT em
244 % dos casos. E assim importante realcar na comunidade médica as manifestacdes hepaticas
do DAAT em idade pediatrica e baixar o limiar de testagem para a doenca em qualquer crianca
com ictericia que se prolongue para além das 3 semanas de vida.
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