El Déficit de alfa 1 Antitripsina es la enfermedad metabdlica mas frecuente y la mayor
indicacion de trasplante hepatico en pediatria.

La alfa 1 antitripsina es una proteina del grupo de las serinas que actia como antiproteasa de
las enzimas como las elastasas catalasas ,antitronbinas etc .El 90 % de su sintesis se realiza
en el higado y se secreta 34 mg /Kg/d con una vida media de 6 dias y luego de la infeccién o
inflamacion se incrementa entre 5 a 6 veces

El gen esta localizado en el cromosoma 14 y su expresion fenotipica (Pi) se manifiesta en 75
tipos que se clasifican de acuerdo a la movilidad que tiene la alfa 1 antitripsina en la prueba del
gel de agarosa, siendo el mas comun el Pi MM. La enfermedad es autosémica recesiva Yy el
fenotipo homocigota Pi ZZ es el que la expresa en forma completa y constituye
aproximadamente el 10 % del total de los fenotipos EIl Pi ZZ tiene una prevalencia de 1 en 1600
—2000 de la poblacibn normal con variaciones regionales. El dosaje de alfa 1 antitripsina
representa parcialmente al fenotipo sin embargo un dosaje menor de 70 mg tiene una relacion
significativa con el Pi ZZ , SZ , Snull , Znull. La alfal antitripsina sérica constituye el 90 % de la
alfa 1 del proteinograma.

La expresion clinica de la enfermedad se manifiesta por el compromiso pulmonar, hepatico y de
piel.

El primero de ellos se presenta en la edad adulta como Enfermedad Obstructiva o Enfisema
severo. El segundo y con un espectro mas amplio en la infancia se manifiesta como Colestasis
Neonatal ,Hepatitis Aguda o Crénica, Pobreza de Conductos Y en adultos como
Hepatocarcinoma y /o Cirrosis. La complicaciéon de piel es la Paniculitis.

La patogenia de la enfermedad es distinta segun la complicaciéon, en la pulmonar se asocia con
la disminucidon de enzima en plasma y en la hepatica con la acumulacion de alfa 1 antitripsina
polimerizada en el SRE y su dificultad en la excrecion.

La profilaxis de las complicaciones en pacientes con Pi ZZ es evitar la fiebre, las infecciones, el
alcohol, fumar y los anticonceptivos. No hay tratamiento especificos, estando reservados en los
casos severos la infusion intravenosa de alfa 1 antitripsina ,el trasplante hepatico y el pulmonar

.El trasplante de hepatocitos y la terapia genética tendra un lugar destacado en el futuro
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