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PRESENTACION DEL CASO

1. Motivo de consulta

Nina de 10 anos en seguimiento por el Servicio de
Gastroenterologia Pediatrica por presencia de
esteatohepatitis en el contexto
de un sindrome metabdlico
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2. Antecedentes Personales

= Embarazo, parto y periodo perinatal sin incidencias

= 06/2019: Exeresis de craneofaringioma supraselar
Hemiplejia izquierda residual con mejoria en ultimos dias
En tto con Levetiracetam y Nimodipino

= Hipotiroidismo central en tto con Eutirox

= Deéficit de ACTH en tto con hidrocortisona

= Diabetes insipida en tto con desmopresina

Antecedentes Familiares

= Padres y hermanos sanos
*= No hipercolesterolemia ni enf. CVS en familia
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3. Proceso actual A]\

* En seguimiento por sindrome metabolico:
- sobrepeso grado | —
- hiperglucemia
- hipertrigliceridemia __ metformina + dieta
- hdl-c disminuido
- resistencia a la insulina

—

« Esteatohepatitis en control mediante analiticas,
ecografias y espectrometrias periodicas. En una revision
se detectan niveles de Alfa-1-antitripsina de 53 (90-200)
y se decide realizar estudio genético
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4. Pruebas diagnosticas

Estudio de las variantes alélicas del gen AAT mediante
PCR atiempo real y analisis de curvas/picos meleting

RESULTADO: genotipo heterocigoto para la mutacion c.
T9628A Yy la mutacion c. G11940A . Alelo Pi* S mutado en
combinacion con alelo Pi*Z mutado confiere riesgo

aumentado de enfisema.
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¢, EN QUE CONSISTE EL Deficit alfa-1 AT?

> Afecta a 3 millones de personas.?!

» El gen se transmite por herencia mendeliana simple
autosomica codominante.

» Muy polimorfo:

- Variantes geneticas normales ( PiM)

- Variantes alélicas nulas (Pi null)

- Variantes alélicas deficientes (PiS y PiZ

- Variantes alélicas disfuncionales
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Neutrophil
elastase

Alpha-1
antitrypsin

Elastase binds

to the reactive
center of alpha-1
antitrypsin molecule
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Cleaved reactive loop
snaps back with
elastase attached

Both molecules
bound and inactivated
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6. Evolucion

Spanish Registry of Patients With Alpha-1 Antitrypsin
Deficiency; Comparison of the Characteristics of PISZ and
PIZZ Individuals (2015).2

|v COHORTE DE 448 PACIENTES. (82%

: diagnosticados en la infancia)

I

{ v CONCLUSIONES:

IDano pulmonar es PIZZ =z PISZ
|Enfermedad hepatica PIZZ < PISZ

'Mortahdad y necesidad de trasplante P1ZZ = PISZ
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2. Retrospective analysis of children with a-1 antitrypsin
deficiency. European Journal of Gastroenterology &
Hepatology (2018).3

20 ninos con alelos Pi fueron seguidos entre 12-101

semanas.

- El riesgo de enfermedad hepatica cronica es del 75%
(potencialmente mortal es menos del 5%).

- Fibrosis y cirrosis se observan en 2-3%.

- Mayor predisposicion enfermedad virica.
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5. Tratamiento

| 1) Se debe realizar seguimiento.

i 2) Prevenir factores de comorbilidad: obesidad,tabaco,

' alcohol, vacunacion hepatitis Ay B, precaucion con

' medicacion...

53) Glicerol o el 4-fenilbutirato no han demostrado

. utilidad.*

| ) Terapia génicay el trasplante de hepatocitos ;7

| ) TRASPLANTE DE HIGADO: resultados excelentes. No
. recurrencia y no desarrollo de enfermedad pulmonar.
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