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Trabalhos Cientificos

Deficiéncia De Alfa-1-Antitripsina: Um Relato De Caso.
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A deficiéncia de afa-1 antitripsina € uma doenca rara que resulta na auséncia congénita de uma
antiprotease pulmonar primaria que provoca um aumento da destruicdo tecidual mediada pela
protease e enfisema. Esta condicdo estd associada ao surgimento de doencas no pulméo e no
figado, bem como em outros 6rgdos e sistemas, mas com menor frequéncia. E a causa genética
mais comum de doenca hepética em criancas e lactentes, que podem manifestar ictericia
colestética e hepatomegalia durante a primeira semana de vida quando ha comprometimento
hepatico. Paciente de 12 anos de idade, do sexo masculino, foi encaminhado para investigacéo
etiologica de fibrose hepética. O paciente foi encaminhado ao servico de gastroenterologia
pedidrica devido a sintomas como ictericia recorrente, fadiga, perda de peso, coliria e
desconforto abdominal. No exame fisico, o paciente apresentava ictericia leve, eritema pamar e
discreto desconforto abdomina a palpacéo do hipocondrio direito, apresentando figado palpavel
a 3 cm do rebordo costal e traube ocupado com bago palpavel & 6 cm do rebordo costal. N&o
foram encontrados sinais de desnutricdo ou edema periférico. Estava em uso de fitomenadiona 1
VEZ por semana, espironolactona, zinco, acido folico e ursacol. Com base na suspeita clinica,
foram solicitados exames complementares de cromatografia de aminoécidos com tirosina de
86,1, tirosina de 86,1, fenialanina a 37,2 e quitotriosidase de 41,7. FAN-Hep2 ndo reagente,
ceruloplasmina de 25,5. Na elastografia, apresentou METAVIR com F3a3, eletroforese de
proteinas apresentou abumina, afa 1 e 2 com dteracbes, imunohistoquimica e
anatomopatol 6gico sugestivos de deficiéncia de alfa-1-antitripsina. Desse modo, foi encaminhado
parainvestigacdo com geneticista. A deficiéncia de alfa-1 antitripsina (AAT) em criancas pode se
manifestar de forma semelhante a dos adultos, mas com caracteristicas especificas. Os sintomas
comuns incluem ictericia, hepatomegalia, desconforto abdominal, falta de apetite, perda de peso e
atraso no desenvolvimento. O diagndstico é feito com base na suspeita clinica, histérico familiar
e confirmacao laboratorial com dosagem dos niveis de alfa-1 antitripsina no sangue. O tratamento
segue principios semel hantes aos dos adultos, com terapia de reposicdo de AAT e suporte clinico,
incluindo controle dos sintomas, uma dieta equilibrada e monitoramento do crescimento e
desenvolvimento. Em resumo, o relato descreve um paciente de 12 anos com sintomas de fibrose
hepatica, incluindo ictericia, fadiga e desconforto abdominal. Ap6s investigacdo clinica e exames
complementares, foi diagnosticada deficiéncia de alfa-1 antitripsina. O tratamento consiste em
terapia de reposicdo de AAT e suporte clinico adequado. O acompanhamento multidisciplinar é
essencia para melhorar a qualidade de vida do paciente e minimizar as complicacdes hepaticas e
sistémicas alongo prazo.
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