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En este articulo de 2024, de la Sociedad Brasilena de Neumologia y Tisiologia, se revisa la
fisiopatologia del DAAT (Déficit de alfa-1 antitripsina) y se establecen recomendaciones
para mejorar el diagnostico y el tratamiento de esta entidad.

Se recomienda iniciar el estudio de DAAT: en paciente con EPOC o enfisema (con
independencia de la edad o la raza); en adultos asmaticos con obstruccion persistente
en la espirometria; en las bronquiectasias de origen no aclarado; en la hepatopatia
cronica de etiologia no aclarada; en la paniculitis necrotizante; en las vasculitis C-ANCA +;
en familiares de primer grado o parejas de individuos con DAAT; en presencia de historia
familiar de alguna de las anteriores. (Tabla 2, pg 7). Se recomienda el estudio de padres,
hermanos, hijos y parejas de los casos indice, incluso si son asintomaticos (En este grupo
se recomienda realizar directamente un estudio genético).

Se recomienda la realizacion de niveles de AAT por inmunonefelometria y en caso de
que el nivel obtenido sea < 116 mg/dl se recomienda realizar fenotipo o genotipo. En los
casos en que se opte por la realizacion inicial de un genotipo, se recomienda el estudio
en saliva de Progenika Biopharma. En aquellos casos con niveles de AAT < 50 mg/dl en
los que no se encuentren alelos deficitarios o si existe discordancia entre el genotipoy los
niveles obtenidos en plasma, se recomienda realizar secuenciacion genética. (Fig 1 pg 8).

Las personasdiagnosticadas de DAAT grave, asintomaticas deben de recibir consejo para
evitar exposicion a toxicos inhalados (consejo antitalbbaquico, evaluacion de exposiciones
laborales..) y, en la medida de lo posible, seguir controles que permitan detectar la
aparicion precoz de enfermedad respiratoria o hepatica.

En cuanto al tratamiento del DAAT con enfermedad pulmonar, se recomiendan
tratamientos inespecificos, similares a los seguidos en pacientes con EPOC: evitacion
de toxicos inhalados (tabaco, humo, guimicos..), vacunaciones (gripe, Neumococo),
tratamiento farmacoldgico (broncodilatadores con o sin corticoides inhalados),
rehabilitacion, oxigenoterapia, soporte nutricional... En casos avanzados valorar reduccion
de volumen o trasplante pulmonar.
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También se revisan los estudios en los que se fundamenta el tratamiento especifico
(infusion endovenosa de alfa-1 antitripsina), asi como las recomendaciones de otras
sociedades para indicar este tratamiento.

Finalmente, en el documento de la Sociedad Brasilena de Neumologia, se recomienda
el tratamiento aumentativo en pacientes con niveles de AAT por debajo del umbral de
proteccion (<57 mg/dl) y genotipo PI*ZZ, PI*QO u otras variantes raras (p ej: PI*Mpalermo...).
Los pacientes deben de ser no fumadores o exfumadores, presentar pérdida funcional
demostrada por encima del nivel fisioldégico (incluso en pacientes con funcion pulmonar
normal o con obstruccion leve, moderada o grave del flujo aéreo). En los pacientes con
FEV1 > 80 % del tedrico, se define “perdida funcional excesiva” como una caida de >
100ml/ano en un periodo de tres anos. Se recomienda no discontinuar el tratamiento si el
FEV1 cae por debajo del 25 % del valor tedrico. No esta clara la indicacion de tratamiento
en pacientes con PI*SZ, incluso aunque el nivel de AAT se encuentre bajo el umbral de
proteccion.
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