Urgencias

:: Déficit de alfa-1-antitripsina

Sindnimos:
Déficit de AAT

Definicion:

El déficit de alfa-1-antitripsina (AAT) es una enfermedad hereditaria resultante de mutaciones en el gen de la
AAT. Se caracteriza por concentraciones anormalmente reducidas de alfa-1-antitripsina en plasma, un inhibidor de
la actividad de la elastasa, lo que conlleva en su forma homocigota un riesgo elevado de desarrollo de enfisema
pulmonar de aparicién temprana, y en ocasiones de dafo hepatico, manifestacion principal en la infancia. Mas
raramente puede producir paniculitis.

El déficit de AAT es una enfermedad infradiagnosticada y se estima que en Espafa pueden existir entre 5.000 y
12.000 individuos con el déficit grave homocigoto (PiZZ).

Para saber mas:

» Consultar la ficha de Orphanet.

» Consulte la web del Registro Espaiol de Pacientes con déficit de Alfa-1antitripsina (www.redaat.es)
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Ficha para los servicios de ambulancias
Llamada para atender a un paciente afectado de un déficit de alfa-1-antitripsina

Sindbnimos
) Déficit de AAT

Mecanismo

» Enfermedad genética, autosdmica recesiva, caracterizada por una disminucién del nivel sérico de alfa-1-
antitripsina (AAT, inhibidor de la actividad de la elastasa), esta proteina se produce en el higado y en las personas
con alelos deficitarios se fabrica de forma anormal y queda retenida en las células hepaticas.

Riesgos particulares en una urgencia
» Neumotdrax

» Agudizacién de la enfermedad pulmonar obstructiva crénica (EPOC, bronquitis crénica)

Tratamientos prescritos frecuentemente a largo plazo
» Broncodilatadores

P Tratamiento sustitutivo con AAT humana

Precauciones
@ - Las propias de cualquier paciente con EPOC

Particularidades de la atencién médica prehospitalaria

P Seguir las recomendaciones habituales en los pacientes con EPOC

Para obtener mas informaciéon

>  www.orphanet.es

» Registro Espaiol de pacientes con Déficit de Alfa-1-antitripsina (www.redaat.es)

> Asociacion Espafiola de Pacientes (www.alfal.org.es)
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Recomendaciones para las urgencias hospitalarias

Agudizacién de la bronquitis crénica que acompana al enfisema

Neumotorax

El déficit de AAT no comporta ninguna particularidad en cuanto a las manifestaciones clinicas ni al tratamiento
de las complicaciones con respecto a otros pacientes con enfisema. Seguir las recomendaciones habituales

para los pacientes con EPOC.

Sin interacciones medicamentosas particulares en el marco de los medicamentos utilizados de urgencia y el
tratamiento de fondo

Sin precauciones especiales salvo las propias de los pacientes respiratorios cronicos

Instalacidn: preferentemente, una habitacién individual para los bebés con ictericia ya que estan debilitados
Acompaiiamiento de la familia: es aconsejable una habitacion madre-hijo, y proponer ayuda psicoldgica

Informar al paciente y/o a sus padres sobre las distintas evoluciones posibles de la enfermedad, las precauciones
gue se deben tomar y las prohibiciones

Si, la donacion de érganos por parte del enfermo de enfisema es posible, con excepcion del higado y el pulmén

Puede contactar con los expertos del comité asesor del registro (tanto neumologos como pediatras) directamente
a través de la web (www.redaat.es). Existe un médico de referencia sobre el déficit de AAT en cada comunidad
auténoma.
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Estas recomendaciones han sido elaboradas con la colaboracién del Dr. Jean-Frangois MORNEX — Centro de referencia
nacional de las enfermedades pulmonares raras (Centre de référence pour les maladies pulmonaires rares), Hospital
cardiovascular y neumoldgico Louis Pradel (Hopital cardiovasculaire et pneumologique Louis Pradel), Universidad
Claude Bernard, Lyon -, del Dr. Alain LACHAUX - Servicio de gastroenterologia, hepatologia y nutricion pedidtricas
(Service de gastroentérologie, hépatologie et nutrition pédiatriques), CHU de Lyon, Bron -, de la Asociacién de los
pacientes con déficit de alfa-1-antitripsina (Association des Déficitaires en Alpha-1 Antitrypsine) — ADAAT Alphal -
France, y del Dr. Gilles BAGOU — SAMU-69, Lyon, en Francia.

Fecha de realizacién: 13 de octubre de 2010

Estas recomendaciones han sido adaptadas a Espana con la colaboracién de los Dres. Francisco Casas- Hospital Clinico
San Cecilio (Granada), M@ Teresa Martinez- Hospital Doce de Octubre (Madrid), Beatriz Lara- Hospital Arnau de Vilanova
(Lleida), y el Sr. Mariano Pastor de la Asociacion de los pacientes con déficit de alfa-1-antitripsina.

Fecha de adaptacion: 29 de abril de 2011

Estas recomendaciones han sido traducidas gracias al apoyo financiero de Shire E.G. £hlre



