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! €
i pode resultar numa doenca
$ pulmonar ou do figado que ponha
" % em risco a vida de criancas €
! adultos.

$ & ( 0 Alfa-1 foi

$6 . Estima-se que 100,000
americanos e uma quantidade
I "#$ # % & ' similar de pessoas em Europa
& & ( ) *( tém ade ciéncia severa.

I "#$# & % & & 0 Alfa-1 encontra-se

1
5 + # * 3 ( ’ :
(#6 Estima-se que menos de 10%
das pessoas que tém Alfa-1 foram
diagnosticadas com frequéncia.
¥+ , ( Estas pessoas visitam um
& $ # 5 3 7 8 D# promedio de 3 médicos e trans-

3% # #5 ) # # # ( # corre um promedio de 7 anos antes

de receber o diagndstico correto.
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$ # (# #o#  # # 5'
: Os portadores poderiam passar @
5 +6 # Yl gene aos seus filhos.
5; # Os Portadores Alfa-1 poderian
# # # # ( # estar em risco de padecer uma
doenca pulmonar efou do
! + #T # | # #+ figado.

> # : & 22 # # 0 Alfa-1 pod
# 7 $7 e com
( " )5 3 #/ ) & ) frequéncia é  diagnosticada
| # # incorredamente como asmaou
B 3 # & # 5 3 5 ) (#6 doenca pulmonar obstrutiva
) # 5# #7 #) cronica (DPOC) causada pelc
cigarro.

) ( A doenca pulmonar é a causa
& & # 7 # # 3 ( # # mais frequente de discapacidade

"#HE # & # < 7 # 5 # e morte precoce entre as

(# & ( pessoas afectadas na plenitude
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( Deve-se fazer a prova a:
todo o paciente com doenca pulmonar obstrutiva crénica (DPOC) ou asma
bronquial que néo seja reversivel depois de um tratamento intenso com
broncodilatadores e anti-in amatdrios.
pacientes com doenca cronica hepética sem causa conhecida, incluindo a recém-
nascidos, criancas e adultos, em especial envelhecentes.
pessoas assintomaticas com obstrugcdo nas fungdes pulmonares com factores de
risco conhecidos (fumar, exposicéo industrial, metais, etc.).
adultos com paniculites necrotizantes.

; ( Debater com pacientes e familiares de:
adultos com bronquiectasia sem etiologia conhecida.
adolescentes com obstrucdo pulmonar persistente (especialmente pacientes

tratados como asma).

qualquer pessoa com obstrucdo pulmonar sem factores de risco e sem

sintomas.

adultos com vasculite tipo (C-ANCA).
filhos ou pais de um paciente com de ciéncia de AAT.

) ( N&o é imperativo, mas sim bene cioso, fazer a prova a:
adultos com asma bronquial, na qual a obstrugao seja totalmente reversivel

(asma ligeira intermitente).

irmaos e parentes proximos de um paciente com de ciéncia.
parentes longinquos de um paciente homozig6tico na sua de ciéncia.

+( Nao é imperativo nem necessario sugerir a prova. Pode-se fazer se 0

paciente a pedir:

1.
2.
3.

1.

avaliacdo antes da reproducéo dos casais.

prova no feto se ha factores predisponentes.

cernimento a pacientes expostos ao fumo o substancias irritantes e com funcées
pulmonares normais (espirometria).

/ (

A prova de fenOtipo sérica, mediante o uso da técnica isoeléctrica, € a prova
. ’s PT) ~ , ~ e . 'y L ]
considerada como ““‘o estandar de ouro™. Nao é necessario fazer biépsia do figado para
0s pacientes com afeccdo hepatica e com prova positiva.

& (

Pl ZZ — Podem ser saudaveis durantea infancia e depois desenvolver anormali-
dades nas func¢des pulmonares ou enzimas hepaticas.

Outra apresentacédo é a colectase en recém-nascidos, que na maioria dos casos
desaparece espontdneamente e reaparece na puberdade. A de ciéncia de AAT
é uma indicacéo frequente de transplantes hepaticos na infancia.

3. A cirrose hepatica do envelhecente com maior afectagdo masculina ocorre nos
envelhecentes com en sema que nunca fumaram e com poucos sintomas respi-

ratérios.

A cirrose é devida a invasé@o dentro do hepatdcito de AAT polimerizado e sem
segregar. Patoldgicamente vém-se inclusdes PAS positivos em pacientes com 0

alelo Z ou com outros alelos como o S (Siyama), M (Malton).

E necessario recalcar que além do positivismo da prova genética, todos os demais
factores hepatdxicos devem ser negativos aos virus A, B, C, G, alcool, etc.

da vida e uma das maiores
causas para otransplante de
pulmé&o.

0 Alfa-1 pode provocar falho
hepatico na infancia, sendo a
primeira causa de transplante
de figado em criangas. Também
pode ocasionar

nos adultos, €
muitas das vezes passa
desapercebido até alcancar uma
etapa critica e estar a vida em
perigo.

#
5 7 (

e Historia familiar de doenca
pulmonar ou hepatica

e Faltade ar

e Toleréncia reduzida para o
exercicio

e Asma que nao responde ao
tratamento ou alergias todo
0 ano

e Infec¢cbes pulmonares reco-
rrentes

Répida deterioracao da
funcé@o pulmonar sem
uma histéria signi cativa
de haver fumado

Problemas hepaticos crénicos

Enzimas hepaticas elevadas

A Organizacdo Mundial da
Saude (WHO, por suas siglas em
inglés) recomenda que todas as
pessoas com DPOC, igualmente
para os adolescentes e adultos
com asma, que fagam a prova
que detecta o Alfa-1 (uns 30
milhées 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 reposicdo AAT e a sua administracéo é pela via endovenosa com uma frequéncia semanal. Este
tratamento esta disponivel através da Fundacao Alfa-1 e € sumamente custoso.

Para a condicéo pulmonar severa a terapia subsitutiva AAT promete maiores esperancgas. O paciente, quando chega ao estado
de doenca crénica obstrutiva pulmonar, utiliza-se 0 mesmo protocolo de tratamento que qualquer outro paciente.

O transplante de pulmao é a melhor alternativa quando se esta achegar ao grau de dispnéia ainda em descanso e a saturagao
de oxigénio necessita 0 suplemento de oxigénio por canula (manter 02 sat. > 90%). Em alguns sitios trata-se de fazer a
cirurgia transtoracica de reducdo de volume pulmonar em en sema severo. Estes pacientes sdo um risco operatério muito
escasso; por isso se estd usando a toracoscopia. Contudo, o en sema de AAT tem inclinacao a ser de l6bulos inferiores e a
cirurgia de reducéo de volume esta indicada em en sema de l6bulos superiores com muita dispnéia. Ante esta disjuntiva,c
transplante é a melhor alternativa.

O que sim é e caz, € 0 uso de antibidticos orais nos pacientes com en sema ocasionado pela De ciéncia de AAT, pois uma
infeccdo aumenta a acgdo elastolitica no pulmao. Os pacientes que perdi (e as estatisticas con rmam a minha
experiéncia), sdo devido a processos agudos de infeccéo respiratoria.

Tenho interesse em revisar esta condicdo convosco, basando-me na minha dedicacdo aos pacientes asmaticos. E meu
desejo poder, dentro desse caudal enorme de asmatico (1 milhdo em Porto Rico) ajudar aqueles com transtornos genéticos
de Alfa I. Estes podem descobrir-se desde que sdo criangas ou adolescentes, para assim evitar 0 progresso a en sema ou a
cirrose hepética com o tratamento de reposicao.

Existe um programa gratuito para a detec¢do da De ciéncia de AAT que é protegido por Alpha-1 Foundation. (Ver andncic
nesta revista). Pode obter os “Kits” para fazer-lhe a prova aos seus pacientes através da Fundacdo Alfa-1 de Porto Rico, cujos
datos de contacto encontrara mais abaixo. A prova do dedo é tao facil que o paciente pode fazer-la e enviar-la num envelope
pré-dirigido com selo incluido. Em duas ou trés semanas chegar-lhe-do os resultados ao paciente directamente ou ao seu
médico com prévia autorizagao 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 sanguinea contem sangue mediterranea e meio oriental que sao 0s
sitios de maior presenca nas séries investigadas.
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Ramén E. Figueroa Lebrén, MD,FCCP
Asociacién Médica de Puerto Rico
Tel. 787-764-6611

Fundacion Alfa-1 de Puerto Rico
Elaine Alfonzo, Presidenta

PO Box 6729

Bayamon, PR 00960-9007

Tel. 787-743-0268

E-mail: fundacion.alfal@alfal.org
Internet: www.alfal.org

Alpha-1 Foundation
1-877-228-7321
Internet: www.alphaone.org

Alpha-1 Research Registry
Internet: www.alphaoneregistry.org
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ATS/ERS Standards for the Diagnosis
and Management of Individuals with
Alpha-1 Antitrypsin De ciency, Ameri-
can Journal of Respiratory Therapy, Vol.
168, 2003, p 820-822.
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