CSL Behring

DAATNEWS

AL DI EN ALFA-1-ANTITRIPSINA

Characterization of the Mmalton carrie’s cohort within
the EARCO (European Alpha-1 Antitrypsin Research Cola-
boration) registry
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El déficit de alfa-1 antitripsina (AAT) se transmite genéticamente. Los alelos deficitarios
masfrecuentesson PiZydespuésPiS. Elalelo PiMmaltonestariaen 4°lugarenfrecuencia,
aproximadamente en un 5% de los casos deficitarios identificados en Europa, con mayor
prevalencia en los paises mediterraneos. El diagnoéstico puede retrasarse por su similitud
con el alelo M2. Se asocia con niveles bajos de AAT en plasma e inclusiones hepaticas.

El objetivo del estudio es la caracterizacion de los pacientes con Pi Mmalton incluidos
en el registro europeo de pacientes con déficit de AAT (EARCO) y compararlos con los
pacientes Pi ZZ de dicho registro. 2074 casos en el registro total hasta ese momento, de
ellos 59 (2.8 %) tenian al menos un alelo Pi Mmalton, 827 (39.8 %) Pi ZZ

Se establecieron 3 grupos, Pi Mmalton moderado (26 pacientes) que incluian pacientes Pi
Mmalton/Pi S (25 pacientes, 42 %) y Pl Mmalton/Pi | (1 paciente, 2 %) El grupo Pi Mmalton
severo, formado por individuos homocigotos Pi Mmalton (6 pacientes, 10 %) o bien Pi
Mmalton en combinacion con los alelos Pi Z (24, 41 %) Pi M Procida (1,2 %) o Pi M Herleen
(2,3 %). El tercer grupo estaba constituido por individuos Pi ZZ.

Los grupos presentaban caracteristicas similares respecto a la edad y el indice de masa
corporal. Habia mayor nimero de varones y de ex fumadores en el grupo Pi Mmalton
severoy de no fumadores en el grupo Pi ZZ. La exposicion ambiental sobre todo al polvo
y humo era mayor en los pacientes Pi Mmalton.

La mayoria se diagnosticod por presentar sintomas respiratorios. La prevalencia de
enfermedad pulmonar en los grupos Pi Mmalton severo y Pi ZZ fue similar, asi como el
descenso del cociente FEV1/FVC siendo menor en el grupo Pi Mmalton moderado.

La afectacion hepatica fue en general poco frecuente en todos los grupos.

El porcentaje de pacientes en tratamiento era mayor en los grupos Pi Mmalton severoy
Pi ZZ, con una edad de inicio mas precoz que en el grupo Pi Mmalton moderado.

Los autores indican que es importante diferenciar distintos subgrupos Pi Mmalton
puesto que la severidad de la afectacion respiratoria puede variar dependiendo del otro
aleloy que la colaboracion internacional puede ayudar en el estudio de los pacientes con

estas mutaciones poco frecuentes.
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