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NOTICIAS SOBRE A DEFICIENCIA DE ALFA1-ANTITRIPSINA

Défice de alfa-1 antitripsina e bronquiectasias
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A deficiéncia de alfa-1 antitripsina (DAAT) é uma condicdo genética frequentemente
subdiagnosticada, apesar da reconhecida associacao a diferentes patologias respiratorias,
incluindo as bronquiectasias nao fibrose quistica.

O presente estudo teve como objetivo determinar a prevaléncia de variantes do gene SERPINAT
numa coorte de doentes com bronquiectasias, bem como caracterizar o seu perfil clinico,
funcional e imagiolégico.

Tratou-se de um estudo retrospetivo e longitudinal, que incluiu 136 doentes, com idade > 18 anos,
de um hospital tercidrio do Brasil, entre 2005 e 2023.

Osresultadosevidenciaram uma prevaléncia ndo negligenciavel de variantes genéticas associadas
a DAAT (25,7 %), sugerindo que esta condicao pode constituir um fator etiolégico importante em
casos de bronqguiectasias previamente classificadas como idiopaticas. Entre os portadores de
mutacgoes, os genotipos mais prevalente foram: PI*MS (15,5 %), PI*MZ (5,2 %), PI*SS (1,4 %) e PI*ZZ
(1,4 %).

Adicionalmente, observou-se uma discrepancia significativa entre mutados e nao mutados no
que respeita ao nivel sérico de alfa-1 antitripsina (AAT) e a distribuicao e tipo de enfisema. Com
efeito, sempre que doentes com bronquiectasias apresentem niveis séricos de AAT reduzidos
e imagens compativeis com enfisema nos lobos inferiores ou panlobular deve equacionar-se o
diagnostico de DAAT. Notavelmente, 45,7 % dos mutados, apresentavam niveis séricos normais.

Os autores alertaram, ainda, para a importancia da genotipagem como ferramenta de rastreio
preferencial nestes doentes, independentemente do nivel sérico de AAT. Conforme documentado,
este Ultimo éfrequentemente obscurecido pelainflamacgao crénica subjacente as bronquiectasias,
perpetuando o subdiagndstico de uma condicao geneticamente determinante.

Por fim, a elevada prevaléncia de variantes do gene SERPINAT aliada ao facto de quase metade dos
mutados ostentarem niveis proteicos normais, fundamenta o imperativo clinico de implementar
protocolos de genotipagem nesta populacdo. A identificacao precoce de variantes genéticas nao
so refina o diagndstico diferencial, como se afigura um pressuposto essencial para a otimizacao
terapéutica.
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