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Resumo: Objetivos:. Identificar osalelos S e Z, pelo método de PCR, em pacientes com ictericia colestética
ou hepatopatia crénica. Métodos: selecionadas criangas com diagndstico provavel de deficiéncia
de A1AT ou hepatopatia cronica em investigacdo sem etiologia definida. Varidveis estudadas:
idade, dados clinicos, transaminases, Fosfatase alcalina, Gamaglutamiltranspeptidase, A1AT
serica, Fenotipagem para A1AT, laudo de bidpsia hepética (coloracdo de PAS e
imunoistoquimica para A1AT). O gendtipo A1AT foi identificado usando a reacdo de cadeia de
polimerase seguido de digestdo com enzima de restricdo. Resultados: 22 pacientes, 54,6%
masculino, média de idade 18+36,6 meses. Ictericia 63%, Colaria 27%, Acolia feca 36%,
Hepatomegalia 63%, Esplenomegalia 27%. A maioria apresentava transaminases, GamaGT,
fosfatase alcalina alterados, mas PT, albumina, INR normais. A biopsia hepatica mostrou-se
alterada em 14 (100%); 6 (42,8%) apresentaram PAS positivo+diéstase resistente e 2 (14,2%)
PAS positivo+ diéstase sensivel. A imunoistoquimica para A1AT foi positiva em 9 (64,2%). A
meédia da A1AT sérica foi 1,03t0,7; alterada em 9 (64,2%). Fenotipagem: 13 (68,4%) pelo
menos uma variante deficiente foi detectada, sendo 5 ZZ, 4 MZ, 1 SS, 1 MS e 1 SZ.
Genotipagem: 16 (72,7%) pelo menos uma variante deficiente foi detectada, 6 ZZ, 6 MZ, 1 SS, 3
MS. A concordancia entre gendtipo e fenétipo foi 73,7%. O coeficiente de concordancia de
Kappa indicou concordancia substancial entre fenotipagem e genotipagem. Conclusbes. A
genotipagem foi eficaz em diagnosticar Deficiéncia de A1IAT em 6 pacientes com alelos ZZ e
apontar como provavel causa da hepatopatia em 3 individuos heterozigotos (MZ) com niveis
sericos de A1AT abaixo do nivel de corte de 0,7g/L. Apesar da pequena amostragem, o presente
trabalho aponta que tanto a fenotipagem quanto a genotipagem, em conjunto com niveis séricos
baixos de A1AT, mostraram-se eficazes para o diagnostico de Deficiéncia de A1AT. Os achados
de biépsia quando disponiveis podem corroborar o diagnostico.
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