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Introduccion y objetivo: La alfa-1 antitripsina (AT) es una glicoproteina del higado que
protege los pulmones de enzimas proteoliticas de neutrofilos. El déficit de alfa-1 AT, una
condicidon hereditaria rara, se caracteriza por niveles plasmaticos bajos y estd principalmente Media {rango}
relacionado con las mutaciones en gen SERPINA1.Esta deficiencia puede causar compromiso
pulmonar o hepatico, con factores como el tabaquismo y la contaminaciéon que aumentan el

riesgo pulmonar. La deteccion precoz permite medidas de proteccidn respiratoria y tratamientos FEV1/FVC ?1. 02 (36,83 4 98)
dirigidos como el reemplazo enzimatico. Este trabajo analiza los dosajes séricos de alfa-1 AT en
nuestro centro, comparando nuestros pacientes con la literatura existente. EVC (L:] 317 [[} 86-5 09)

v k] tl

Material y método: Se analizaron todos los dosajes de alfal-AT en suero realizados en nuestro
hospital desde 08/2021 hasta 05/ 2024, considerando déficit un valor menor a 90 mg/dL. Para FVC (%) 82,11 (21-118)
los casos confirmados de déficit se describieron las caracteristicas de edad, IMC, sexo, dosajes
de alfa-1 AT, resultados de estudios espirométricos, servicio solicitante e las mutaciones en el
gen SERPINA1 (cuando disponible). Los datos fueron analizados utilizando estadisticas FEV1 (l—) 2;27 (U':_” = 4105)
descriptivas. Los datos se recopilaron retrospectivamente de la historia clinica.

FEV1 (%) 72% (26-105%)

Resultados: Se realizaron 682 mediciones de alfa-1 AT en 626 pacientes. Se identificaron 22
casos (3.5%) con déficit de alfa-1 AT. De estos, 14 eran mujeres (63.6%), con una edad
promedio de 49 afios (13-71). Sobre el tabaquismo, 19 pacientes proporcionaron informacion: 8 DLCO (%) 59% (5-104%)
nunca fumaron (42.1%), 1 era fumador activo (5.3%) y 10 ex fumadores (52.6%) con una
carga tabaquica promedio de 16 p/y. Los niveles séricos promedio de alfa-1 antitripsina fueron
63 mg/dL (35-87). Se realizd genotipificacion en 9 pacientes (40.1%), identificando diversas
mutaciones en el gen SERPINAL: 4 pacientes (18.2%) con la mutacidon ZZ en tratamiento con
reposicién enzimatica, 3 con MZ, 1 con SZ y 1 con MQO Mattawa. En la tabla 1. se describen los resultados de estudios de funciéon pulmonar. La mayoria de
los pacientes con déficit estan bajo control en neumologia; 4 fueron diagnosticados durante la evaluacion para trasplante hepatico, ademas pacientes fueron
diagnosticados en hepatologia clinica y pediatria. Se registraron 2 fallecimientos por causa respiratoria.

Discusién y conclusiones: La literatura estima que entre el 1% y el 3% de los pacientes con EPOC tienen un déficit de alfa-1 antitripsina. En Argentina,
Menga et al. encontraron una prevalencia ajustada del 0.83% en la poblacién con EPOC. Nuestra prevalencia fue mas alta debido a la falta de restricciones en
la cohorte. El estudio DAAT.AR reportd pacientes con una edad promedio de 60.9 afios, mayoria masculina y alta prevalencia de tabaquismo, mientras que
nuestra cohorte incluyé mas mujeres y pacientes mas jovenes, ya que muchos eran evaluados por condiciones hepaticas. En términos espirométricos, el VEF1
promedio en el estudio DAAT.AR fue significativamente mas bajo que en nuestra cohorte. En nuestro centro, se realizan evaluaciones pretrasplante hepatico,
lo que permitid identificar a pacientes con niveles bajos de alfa-1 AT y funcion pulmonar conservada. Al ser un estudio retrospectivo, no se disponian de
genotipificacion de todos los pacientes, pero se observéd que los genotipos homocigotos ZZ presentaban mayor compromiso pulmonar. Este estudio contribuye
a la literatura sobre la enfermedad y subraya la importancia de la implementacién de protocolos de deteccién en pacientes con antecedentes familiares o
manifestaciones atipicas. CONCLUSION Nuestro estudio resalta la prevalencia y caracteristicas del déficit de alfa-1 antitripsina en una cohorte de pacientes de
un centro de salud privado, subrayando la importancia de la deteccién temprana, la genotipificacion adecuada y un enfoque multidisciplinario para mejorar el
manejo y la calidad de vida de estos pacientes.
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