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Deficiencia de alfa-1-antitripsina
Enfermedad pulmonar obstructiva

La deficiencia de alfa-1-antitripsina (DAAT) es una condicién genética que predispone a los
que la portan a sufrir procesos respiratorios en forma de enfermedad pulmonar obstructiva
crénica y afectaciones hepdaticas como la cirrosis. Su diagnéstico se basa inicialmente en la
determinacién de los niveles plasmaéticos de alfa-1-antitripsina (AAT).

Desde nuestra experiencia, los limites de AAT que aportan nuestros laboratorios de
referencia pueden conducir a falsos negativos y producir retrasos diagndsticos y perjuicios
para nuestros pacientes.
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ABSTRACT
Keywords: Alpha-1 antitrypsin deficiency (AATD) is a genetic condition that predisposes those who

Alpha-1-antitrypsin

Alpha-1-antitrypsin deficiency

Chronic obstructive pulmonary
disease

carry it to respiratory diseases in the form of chronic obstructive pulmonary disease and
liver disorders such as cirrhosis. Its diagnosis is initially based on the determination of
plasma levels of alpha-1 antitrypsin (AAT).

In our experience, the AAT limits provided by our reference laboratories can lead to false
negatives, causing diagnostic delays and harm to our patients.
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La deficiencia de alfa-1-antitripsina (DAAT) es una condicién
genética que predispone a los que la portan a sufrir procesos res-
piratorios en forma de enfermedad pulmonar obstructiva crénica
(EPOC) tipo enfisema o afectacién hepatica como la cirrosis!.

El gen de la alfa-1-antitripsina (AAT) consta de dos alelos,
que se transmiten de padres a hijos por herencia codomi-
nantel?. Cada descendiente recibe de cada uno de sus proge-
nitores un alelo. Los alelos normales, presentes en el 85-90 %
de los individuos, se denominan M y forman un genotipo MM.
Los alelos deficientes mas frecuentes se denominan Sy Zy se
encuentran en el 10 % y 2 % de la poblacién espafiola, respec-
tivamentell. Los alelos M, Sy Z expresan, respectivamente, en
alrededor de 100 %, 40 % y 15 % de la DAAT!.

E1 95 % de los casos clinicos relacionados con el DAAT estén
asociados al genotipo PI*ZZ, y el 5 % restante a los genotipos
PI*SZ, PI*MZ o a combinaciones de PI*S o PI*Z con otros alelos
deficientes o nulos extremadamente rarostl.

Debido a que se considera que en torno al 2-3 % de todas
las EPOC son causadas por la DAAT!, desde hace tiempo orga-
nizaciones como la Organizacién Mundial de la Salud® y la
Sociedad Espaiiola de Neumologia y Cirugia Toracical” reco-
miendan la busqueda activa de casos y que a todo paciente
diagnosticado de EPOC es soliciten los niveles de alfa-1-anti-
tripsina al menos una vez en la vida.

Cuando hemos solicitado los niveles de AAT y revisamos
los resultados, observamos que los limites fijados en la gran
mayoria de los laboratorios con que trabajamos marcan como
limite de “normalidad” 90-220 mg/dl; sin embargo, y a raiz de
algunos estudiosl®, hemos podido comprobar como los niveles
de AAT se pueden encontrar alterados por diversas situaciones
como infecciones, inflamacién, neoplasias...

Los limites que se consideran para un mismo genotipo
pueden ser muy amplios (figura 1) y se pueden tomar como
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Figura - 1. Intervalos de niveles séricos de AAT (mg/dL)
segun los diferentes genotipos. La linea roja marca el
limite de 90 mg/dL.

normales resultados que realmente son patolégicos. Por tanto,
debemos ser muy cautos a la hora de interpretar los nive-
les de AAT solicitados a nuestros pacientes con EPOC; seria
aconsejable realizar la medicién de los niveles plasmaéticos de
AAT junto con la determinacién conjunta del genotipo, que ha
demostrado ser altamente exitosa y evita falsos negativos[9], lo
que ayuda al médico de atencién primaria a realizar su trabajo
de forma mas eficiente y de paso evita al paciente retrasos
diagnésticos, que en este tipo de enfermedades pueden ser
muy relevantes.
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