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Deficiencia de alfa 1 antitripsina

* Mutaciones en gen SERPINA1

Z A S T

Espafia:
SZ:0.2%
ZZ: 0.008% (1/12500)

< nivel sérico

| Inh. proteasas neutrdfilos

PiZZ 20-45 mg/dl
PiSZ 75-120 mg/dI
PiMM 150-350 mg/dl

Retencion proteina anémala

18anos l
12% PiZZ: hepatopatia
15% PiSZ



Hepatopatia en ninos

Deteccion clinica
*Colestasis neonatal
*Sintomas/ alt funcionales en nifo

RFrancavilla KCH n=97 PiZZ
J Hepatol 2000 5o medid afios: 25% TH

N Hadzc KCH n=10 PiSZ

Evolucion

sHepatopatia avanzada
*Disfuncion cronica
*Normalizacion bioquimica

>Fibrosis y > prolif ductal
Ictericia RN > 6 semanas
>Alt AST inicial

>AST y GGT evolutivo

Eur JPediatr 2005 Seg medio 2 afios: funcion normal



Motivos de TH en ninos
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AT Alagille H. Infantil La Paz

7% 8% 1986-2008

n= 389 ninos



OBJETIVO

Enfermedad pronostico muy heterogéneo
|dentificacion de datos tempranos predictores de ewaiu

METODOS

Revision de serie: 79 nifios

PiZZ (n=73) 6 PiSZ (n=6)

Alteracion funcional hepatica

*Colestasis RN (n=56, 71%)

Sin ictericia neonatal ,disfuncion edad postemeediana 1.7 ainos) (n=23)

Analisis supervivencia con higado propio
Datos inicio (sexo, peso RN, presentacion, bili en Ribjpsia en CN)
Datos clinicos-analiticos a edad 1 afno



RESULTADOS

35%desarrollan hepatopatia avanzada 71%de la serie total son varones

2 F

23 TH (media 6.9 afios, 8m-15 afos):91% Sup

3 ETH

Supervivencia higado propio

No diferencias presentacion (CN, Peso RN)

SHP POR SEXO

1,0
0,9 7
0,8 7
0,7 7
0,6 7
0,57

Surviving

0,4 7
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0,17
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Sedin Presentacion clinica

Supervivencia con higado propio

Colestasis Neo: | 1 07| | e
Seg 10+7 afios 100%

44.6% F 0 TH i

+n=2 ETH o p=0.0001
Sin CN: o 45%

Seg 16x6 anos .

Ninguno TH oA

+n=1 ETH(VHC+) I




[ Peso Neonatal <2.600
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Prorostico Colestasis neonatal
datos Inicio

Bili T inicio : 7.8+3.2 mg/dL (7.3+3 PHP vs 8.1+3.3 SHIB})
Biopsia inicial (n=30)

ductopenia (8) prolif ductal (6) TGC (6) colestasisrfisis (13)
Sexons Bajo peso neonatalns

Peso neonatal < 2.6 kg
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Prorostico Colestasis neonatal

Bilirrubina

Datos a edad 1 ano

N=51

BiliT >1.5 mg/dl 21%
Esplenomegalia 57%
ALT>100 U/L 74.5%
GGT>150 U/L 62.5%

Esplenomegalia
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e BiliT <1.5mg/dL 12m (n=37)
== BiliT>1.5 mg/dL 12m (n=10)
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ALT>100 p=0.03
GGT>150 p=0.003



Prorostico Colestasis neonatal
Nifnos conBiliIT normalal ano
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Conclusiones

Hepatopatia por def AlfalAT :
Comienzo con colestasis neonatal: 60% TH 6 F en irdanc

Datos iniciales CN no predictivos

BiliT >1.5 mg/dl al aino identifica nifios con mal pr@tico

BiliT normal con GGT<150 U/L al afo identifica

o ik
buena evolucion a largo plazo sin necesidad RSSO DS G

BiliT normal con GGT >150 U/L al afo: 70% TH 4-12oafedad



