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Introducao:

O défice de alfa-1 antitripsina € uma doenca genética relativamente frequente, que predispde a enfisema pulmonar de
aparecimento precoce e doenca hepatica. Esta doenca é frequentemente subdiagnosticada, impedindo que os doentes
possam beneficiar de medidas de prevencdo e de terapéutica precoce, de forma a evitar ou minimizar as manifestacdes
dela decorrentes. Assim, é importante que os médicos dos Cuidados de Saude Priméarios conhecam esta patologia para
que o diagndstico e referenciacdo sejam feitos precocemente.

Descricao do caso:

Mulher de 40 anos, casada e com uma filha, costureira. Tem como antecedentes patolédgicos de relevo enxaqueca e
patologia osteoarticular degenerativa dos joelhos. Medicada com anticontraceptivos orais. Nunca fumou; sem habitos
etilicos ou consumo de drogas de abuso. Sem histéria familiar de doenca respiratéria.

Recorre ao SU por quadro com 1 més de evolucdo de tosse seca, dispneia de esforco, dor toracica pleuritica e
hipersudorese nocturna. Anorexia e perda ponderal desde a mesma altura. Sem febre ou outros sintomas. Ao exame
objectivo encontra-se subfebril, apresentando diminuicdo do MV na base do hemitdrax esquero. Sem outras alteragdes
ao exame objectivo. Analiticamente com elevagdo da PCR, sem leucocitose. Radiografia do térax com infiltrado
heterogéneo no terco inferior do campo pulmonar esquerdo e imagem paracardiaca ipsilateral a sugerir cavitagdo. Foi
pedido TC de tdrax que mostrou bronquiectasias de predominio basal, bilaterais, e dreas de condensac¢éo na base do
pulmao esquerdo. Foi submetida a broncofibroscopia para colheita de LBA, tendo sido excluido o diagndstico de
tuberculose pulmonar. O doseamento de alfa-1 antitripsina revelou niveis anormalmente baixos desta proteina, tendo a
fenotipagem revelado o fenétipo Pi ZZ. O estudo funcional respiratério ndo mostrou alteracdes. As provas de fungéo
hepética e ecografia abdominal ndo mostraram atingimento hepatico. Iniciou terapéutica com broncodilatadores e
mucolitico; fez vacinacdo antigripal e anti-pneumocécica. Ndo tem, para ja, indicacdo para terapéutica de reposicdo com
alfa-1 antiprotease. Aconselhado estudo genético de familiares (irméos e filha).

Discussao:

Segundo as guidelines da ATS/ERS, deve suspeitar-se de deficiéncia de ATAT na presenca de: (1) enfisema de inicio
precoce (< 45 anos); (2) enfisema na auséncia de factor de risco identificavel (tabagismo, exposicdo ocupacional, etc.);

(3) enfisema de predominio basal; (4) doenca hepética de etiologia ndo esclarecida;(5) bronquiectasias de etiologia ndo
esclarecida; (6) historia familiar de enfisema, bronquiectasias, doenca hepatica ou paniculite; (7) vasculite c-ANCA
positiva;(8) paniculite necrotizante. No presente caso clinico, o diagndstico foi feito precocemente gragas a identificacdo
incidental de bronquiectasias na TC de térax realizada em contexto de infeccdo respiratéria. O diagndstico é feito através
do doseamento da alfa-1 antitripsina e, se o valor plasmatico for inferior ao normal, deve ser feita a fenotipagem da alfa-
1 antitripsina. A maioria dos casos deve-se ao fenétipo Pi ZZ. Ap6s confirmacdo do diagnédstico, o doente deve ser
avaliado do ponto de vista funcional respiratério e radiolégico. O tratamento do enfisema por défice de ATAT envolve a
cessacao tabagica, terapéutica dirigida a DPOC segundo as normas existentes e a terapéutica de reposi¢do com alfa-1
antiprotease humana.



