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pode  resultar  numa  doença
pulmonar  ou  do fígado  que ponha
em risco a vida de crianças e
adultos. 
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 $6� � . Estima-se que 100,000 
americanos e uma quantidade
similar de  pessoas  em  Europa
têm  a de� ciência severa. 
 

O Alfa-1 encontra-se 
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Estima-se que menos de 10% 
das pessoas  que  têm  Alfa-1  foram
diagnosticadas com frequência.  
Estas  pessoas  visitam um 
promedio  de  3  médicos  e  trans- 
corre um promedio de 7 anos antes 
de receber o diagnóstico correto.�
 

2 � � � � 
 
 � � � � � � � � 	 � � � 2� � 
 � � � �
8 	 �� � � � � � � � � 	 � � �9: � � � ��� 6� � � � � � �
� � � � 
 � � � � � � � � � � � � � � � � � 
 � � � � � � � �
� � 	 � �
 	 � � � 
 ��� � � �� � 
 � �� 	 
 �� �� 
 5"
Os portadores poderiam passar o 
gene aos seus filhos. 

Os  Portadores  Alfa-1  poderian
estar  em  risco  de  padecer  uma 
doença pulmonar  e/ou  do 
fígado. 
 

O  A l f a - 1  p  od � � � � �� �
 �� ���� �	 �
 �� �
� � � � � � $7 � � � � � � � � 	 
 �   e com 
frequência  é  diagnosticado 
incorrect a m e n t e  c o m o  a s m a ou 
doença pulmonar  obstrutiva
crónica (DPOC) causada pelo 
cigarro. 
 

A doença pulmonar é a causa
mais frequente de discapacidade 
e morte  precoce  entre as 
pessoas afectadas na plenitude 
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- � �� � �� 
 � � �� ( Deve-se fazer a prova a: 
1.   todo o paciente com doença pulmonar obstrutiva crónica (DPOC) ou asma 

bronquial que não seja reversível depois de um tratamento intenso com 
broncodilatadores e anti-in� amatórios. 

2.   pacientes com doença crónica hepática sem causa conhecida, incluindo a recém-
nascidos, crianças e adultos, em especial envelhecentes. 

3.   pessoas assintomáticas com obstrução nas funções pulmonares com factores de 
risco conhecidos (fumar, exposição industrial, metais, etc.). 

4.   adultos com paniculites necrotizantes. 
 
- � �� � �� 
 � � �; ( Debater com pacientes e familiares de: 
1 adultos com bronquiectasia sem etiologia conhecida. 
2.   adolescentes com obstrução pulmonar persistente (especialmente pacientes 

tratados como asma). 
3.   qualquer pessoa com obstrução pulmonar sem factores de risco e sem 

sintomas. 
4.   adultos com vasculite tipo (C-ANCA). 
5.   filhos ou pais de um paciente com de� ciência de AAT. 
 
- � �� � �� 
 � � �) ( Não é imperativo, mas sim bene� cioso, fazer a prova a: 
1.   adultos com asma bronquial, na qual a obstrução seja totalmente reversível 

(asma ligeira intermitente). 
2.   irmãos e parentes próximos de um paciente com de� ciência. 
3 parentes longínquos de um paciente homozigótico na sua de� ciência. 
 
- � �� � �� 
 � � �+ ( Não é imperativo nem necessário sugerir a prova. Pode-se fazer se o 
paciente a pedir: 
1.   avaliação antes da reprodução dos casais. 
2.   prova no feto se há factores predisponentes. 
3.   cernimento a pacientes expostos ao fumo o substâncias irritantes e com funções 

pulmonares normais (espirometria). 
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 (�

A prova de fenótipo sérica, mediante o uso da técnica isoeléctrica, é a prova 
considerada como “o estândar de ouro”. Não é necessãrio fazer biópsia do fígado para 
os pacientes com afecção hepática e com prova positiva. 
�
� � 
 	 � � � � 	 � �&� � � � �� � (�
1.   PI ZZ – Podem ser saudáveis durantea infância e depois desenvolver anormali-

dades nas funções pulmonares ou enzimas hepáticas. 
 
2.   Outra apresentação é a colectase en recém-nascidos, que na maioria dos casos 

desaparece espontâneamente e reaparece na puberdade. A de� ciência de AAT 
é uma indicação frequente de transplantes hepáticos na infância. 

 
3.   A cirrose hepática do envelhecente com maior afectação masculina ocorre nos 

envelhecentes com en� sema que nunca fumaram e com poucos sintomas respi- 
ratórios. 

 
4.   A cirrose é devida à invasão dentro do hepatócito de AAT polimerizado e sem 

segregar. Patológicamente vêm-se inclusões PAS positivos em pacientes com o 
alelo Z ou com outros alelos como o S (Siyama), M (Malton). 

 
É necessário recalcar que além do positivismo da prova genética, todos os demais 

factores hepatóxicos devem ser negativos aos vírus A, B, C, G, álcool, etc. 

da vida e uma das maiores 
causas  para o transplante  de  
pulmão. 
 

O Alfa-1 pode provocar falho 
hepático  na  infância,  sendo  a 
primeira  causa  de  transplante
de fígado em crianças.  Também 
pode ocasionar � 
 	 � � � � � � � �� �
� � � � � � � � �� �  nos adultos, e
muitas das vezes passa
desapercebido até alcançar uma
etapa crítica e estar a vida em
perigo. 
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• Historia familiar de doença 

pulmonar ou hepática 
 
• Falta de ar 
 
• Tolerância reduzida para o 

exercício 
 
• Asma que não responde ao 

tratamento ou alergias todo 
o ano 

 
• Infecções pulmonares reco- 

rrentes 
 
• Rápida deterioração da 

função pulmonar sem 
uma história signi� cativa 
de haver fumado 

 
• Problemas hepáticos crónicos 
 
• Enzimas hepáticas elevadas 
 
 

A  Organização  Mundial  da
Saúde (WHO, por suas siglas em
inglês) recomenda que todas as 
pessoas com DPOC, igualmente 
para os  adolescentes e adultos
com asma,  que façam a  prova
que detecta o Alfa-1 (uns 30
milhões de americanos). O Alfa-1
pode ser detectado com uma
simples prova de sangue. 
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Afortunadamente hoje em dia existe tratamento para incrementar a quantidade de AAT nos afectados. Este tratamento 

é conhecido como terapia de reposição AAT e a sua administração é pela via endovenosa com uma frequência semanal. Este 
tratamento está disponível através da Fundação Alfa-1 e é sumamente custoso. 

Para a condição pulmonar severa a terapia subsitutiva AAT promete maiores esperanças. O paciente, quando chega ao estado 
de doença crónica obstrutiva pulmonar, utiliza-se o mesmo protocolo de tratamento que qualquer outro paciente. 

O transplante de pulmão é a melhor alternativa quando se está a chegar ao grau de dispnéia ainda em descanso e a saturação 
de oxigênio necessita o suplemento de oxigênio por cânula (manter 02 sat. > 90%). Em alguns sítios trata-se de fazer a 
cirurgia transtorácica de redução de volume pulmonar em en� sema severo. Estes pacientes são um risco operatório muito 
escasso; por isso se está usando a toracoscopia. Contudo, o en� sema de AAT tem inclinação a ser de lóbulos inferiores e a 
cirurgia de redução de volume está indicada em en� sema de lóbulos superiores com muita dispnéia. Ante esta disjuntiva,o
transplante é a melhor alternativa. 

O que sim é e� caz, é o uso de antibióticos orais nos pacientes com en� sema ocasionado pela De� ciência de AAT, pois uma
infecção aumenta a acção elastolítica no pulmão. Os pacientes que perdi (e as estatísticas con� rmam a minha 
experiência), são devido a processos agudos de infecção respiratória. 

Tenho interesse em revisar esta condição convosco, basando-me na minha dedicação aos pacientes asmáticos. É meu
desejo poder, dentro desse caudal enorme de asmático (1 milhão em Porto Rico) ajudar aqueles com transtornos genéticos
de Alfa I. Estes podem descobrir-se desde que são crianças ou adolescentes, para assim evitar o progresso a en� sema ou a
cirrose hepática com o tratamento de reposição. 

Existe um programa gratuito para a detecção da De� ciência de AAT que é protegido por Alpha-1 Foundation. (Ver anúncio
nesta revista). Pode obter os “kits” para fazer-lhe a prova aos seus pacientes através da Fundação Alfa-1 de Porto Rico, cujos
datos de contacto encontrará mais abaixo. A prova do dedo é tão fácil que o paciente pode fazer-la e enviar-la num envelope
pré-dirigido com selo incluído. Em duas ou três semanas chegar-lhe-ão os resultados ao paciente directamente ou ao seu
médico com prévia autorização escrita do paciente e/ou seus pais no caso de serem menores. Assim cumprimos com a Lei HIPA, 
nosso adorado tormento. 
  Espero que descobram muitos casos, pois a nossa mistura sanguínea contem sangue mediterrânea e meio oriental que são os
sítios de maior presença nas séries investigadas. 
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