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A etiologia da doença hepática crónica por vezes não é evidente apesar da história clínica e investigação complementar

exaustivas. A deficiência de alfa-1 antitripsina é uma das alterações genéticas mais comuns. A história natural da doença

hepática causada por esta deficiência é ainda desconhecida.

Doente do sexo feminino, 47 anos, com consumo ocasional de álcool, sem outros antecedentes pessoais conhecidos ou

hábitos medicamentosos. Recorreu ao serviço de urgência por icterícia e ascite com uma semana de evolução, sem outras

queixas associadas, nomeadamente respiratórias. Apresentava padrão de citocolestase e hiperbilirrubinemia de 15mg/dL.

A ecografia abdominal foi compatível com doença hepática crónica. Foi internada admitindo-se provável hepatite

alcoólica. Do estudo complementar durante o internamento documentaram-se baixos níveis séricos de alfa-1 antitripsina

e fenótipo ZZ.

A deficiência de alfa-1 antitripsina é uma causa pouco reconhecida de doença hepática crónica e a sua história natural

está descrita apenas em séries de casos. O acúmulo de alfa-1 antitripsina nos hepatócitos contribui para a sua

fisiopatologia, por um toxic gain of function. Está estabelecido o sinergismo desta patologia com o consumo de álcool no

desenvolvimento de cirrose hepática, como acontece nesta doente.

 


