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Resumo: INTRODUCAO: A deficiéncia de afa-l-antitripsina (A1AT) é uma doenca metabdlica
hereditéria, com mutacdo do gene A1AT, levando a seu acimulo no figado, com consegquente
deficiéncia quantitativa/funcional da sua circulacdo. Como resultado, tem-se risco aumentado de
enfisema pulmonar e cirrose hepatica. A deficiéncia severa de A1AT (PiZZ) ocorre em
aproximadamente 1:3.500 nascimentos. DESCRICAO DO CASO: JV.R.F. 7alm, masculino,
BA-Brasil. Apresentou ictericia neonatal que perdurou até os 2 meses e aos 10 meses, dispnéiae
aumento de volume abdominal. AST:216U/L, ALT:62U/L, GGT:503U/L, FA:1935U/L,
BD:0,73mg/dL, TP:1,5, ALB:29g/dL, ?lantitripsina  sérica  32mg/dL (100-190),
fenotipagem:PiZZ. Bidpsia hepatica: formagdo de nddulos de regeneracdo - leve atividade de
interface - intensa proliferacdo ductular - hepatdcitos balonizados - esteatose macrogoticular
(70% do parénguima) - glébulos eosinofilicos PAS positivo com e sem diastase. Evolui com
ADNPM, distdrbio de linguagem, déficit na interacdo social e comunicagdo. Aos 5a9m foi
diagnosticado autismo e constipacdo intestinal. Apresentou alergia PLV até ha 2 anos. Em uso:
risperidona, ursacol, propranolol, espironolactona, PVT, Losec. Atualmente EDA: varizes
esofagicas de meédio/grosso calibres, varizes gastricas, gastropatia hipertensiva. AST:190,
ALT:89, GGT:339, abumina:2,9, apresentando hiperesplenismo. Adequado desenvolvimento
pondero-estatual. DISCUSSAO: A hepatopatia na deficiéncia de AIAT é bimodal, acometendo
criancas no periodo neonatal ou na primeira infancia, menos comumente, adultos. 10% dos
recém-nascidos desenvolvem colestase persistente e a maioria apresenta remissao espontanea. 2-
3% das criangas PiZZ progridem para cirrose, necessitando transplante hepatico na infancia
Russo et.al; Walker-Smith et. al relataram associagOes fortemente sugestivas entre autismo e
deficiéncia de A1AT. Alguns estudos mostram associagdes frequentes entre autismo e sintomas
gastrointestinais, contudo muitos apresentam multiplos vieses em suas conclusdes.
CONCLUSAO: O aumento de sintomas gastrointestinais em criangas autistas ainda esta em
estudo e seu mecanismo ndo esta esclarecido. Estudos bem delineados, prospectivos e
controlados para avaliar associacdo entre deficiénciade A1AT e autismo séo
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