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NOTICIAS SOBRE A DEFICIENCIA DE ALFA1-ANTITRIPSINA

Caracterizacao do Défice de Alfal-Antitripsina diagnosticado em Idade
Pediatrica num pais de Alta Prevaléncia.
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O défice de alfa 1-antitripsina (DAAT) € a doenca genética hepatica mais comum em idade pediatri-
ca. E particularmente frequente nos paises do Norte da Europa. Nos anos 70, Sveger T. estudou uma
coorte de RN suecos encontrando 2,6 % de portadores do alelo Z. Este estudo de Winther et al.
descreve uma coorte de criancas diagnosticadas com DAAT num pais nérdico, a Dinamarca, num
periodo de 15 anos.

Os autores pretenderam caracterizar a doenca do ponto de vista clinico e laboratorial ao diagndstico,
incluindo todas as criancas diagnosticadas com DAAT na Dinamarca no periodo estudado, ndo so os
homozigotos para o alelo Z (ZZ), mas também os heterozigotos (MZ, SZ).

Foram incluidas 183 criangas, 36,6 % homozigotos ZZ. Dos heterozigotos, a larga maioria eram MZ. Tal
como reportado na literatura, o diagndstico foi efetuado na maioria dos casos Nos primeiros meses
de vida e na sequéncia de baixos niveis Alfa 1-antitripsina sérica (S-AAT) associados a ictericia neona-
tal prolongada, hiperbilirrubinemia ou detectados em rastreio familiar. Os autores verificaram que
0s niveis de S-AAT eram mais baixos, como esperado, nos homozigotos. Por sua vez, os niveis de ALT,
GGT e Bilirrubina conjugada eram mais elevados nas criangcas homozigodticas comparadas com os
heterozigotos. Salienta-se que os niveis de bilirrubina eram significativamente mais baixos nas
criancas abaixo dos 6 meses, o que pode ser justificado pela DAAT se manifestar nos lactentes
frequentemente sob a forma de ictericia colestatica. Um aspecto interessante é o facto de, ao diag-
nostico, um grupo de criancas (8,3 %) apresentarem sintomas de asma. Este grupo tinha uma idade
elevada quando comparado com as criancas sem estes sintormas. No entanto, os autores salientam
gue para perceber a importancia deste achado ter-se-ia de avaliar prospectivamente a coorte de
forma a perceber se as restantes criangas desenvolverdao a mesma clinica respiratoria. Por fim, os
autores concluem sobre o potencial dos baixos niveis de AAT indicarem maior probabilidade de
homozigotia ZZ, bem como a maior probabilidade de atingimento hepatico nestas criancas face aos
heterozigotos, 0 que parece expectavel atendendo a diminuicdo da producdo da proteina nestes
individuos e a fisiopatologia da lesao hepatica.
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Apesar de ndo trazer conclusdes inovadoras do ponto de vista clinico, este estudo destaca-se por ser
uma coorte nacional de criangas diagnosticadas com DAAT num pais de alta incidéncia.

Adicionalmente, alerta para a necessidade de dosear a S-AAT em lactentes com ictericia prolongada.
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