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Portadores del PiZZ de la AAT estimados

 Prevalencia de PiZZ en Europa1:  1:5.000

 España1: 1:3.300

 Italia: 1:3.700

Buenos Aires??????

 Sólo se diagnostica el 10 - 15%  de pacientes

 En promedio, se requieren de 6 a 8 años  para 
llegar al diagnóstico de deficiencia de alfa-1-
antitripsina2aa

10-15%

85-90%

Sin señales 

ni síntomas

Con síntomas 

pero sin 

diagnóstico

1Blanco I y colaboradores, Eur Respir J 2006 (27), 2Stoller JK et al., Chest 2005 (128)



A todo paciente con EPOC debería 
determinarse una vez en su vida la 

concentración de AAT,  en aquellos con 
concentraciones bajas se debería conocer su 

fenotipo

•Bulletin of the WHO 1997; 75: 397-415

•ATS/ERS Guidelines AJRCCM 2003; 168: 818-900

•Recomendaciones para la prevención, diagnóstico y tratamiento de la EPOC en la Argentina 
.Medicina (Buenos Aires) 2012;72(supl.I): 1-33





•Nuestra población supera los 15,6 millones de habitantes al 27 de

octubre de 2010, según los resultados provisionales del censo de

octubre de 2010

•Prevalencia estimada de déficit severo : 1 cada 5000 personas, si

tomamos la estimaciones menos optimistas.

• 3120 pacientes ZZ potenciales?

• Según los datos con los que contamos no hemos realizado el

diagnóstico ni siquiera del 1 % de los potenciales pacientes en nuestro

ámbito.

Introducción

Déficit de alfa 1 en Buenos Aires



Déficit severo en tto

18 pacientes Pi ZZ

Déficit severo sin tto

5 pacientes Pi ZZ
2 Pi SZ

Pacientes fallecidos : 2

Total Pi ZZ:   25 pacientes 

Pacientes con diagnóstico de déficit de alfa1 
antitripsina en la Pcia de Buenos Aires



Tamizaje (screening) del Déficit de Alfa 1-antitripsina en Pacientes 
con Enfermedad Pulmonar Obstructiva Crónica en Argentina

ALAT Montevideo 2012

 El déficit de alfa1-antitripsina (DAAT) es una enfermedad 
infradiagnosticada, por lo que se recomienda establecer 
programas de screening en pacientes con EPOC.

 Evaluar los resultados de la fase inicial de un programa de 
screening del déficit de AAT en EPOC . Comparar la técnica de 
gota seca DBS (Dried Blood Spot) con las metodologías 
estándar.  



Metodología de la gota seca (DBS)

Tamizaje (screening) del Déficit de Alfa 1-antitripsina en Pacientes 
con Enfermedad Pulmonar Obstructiva Crónica en Argentina

ALAT Montevideo 2012



CONCLUSIONES

La tasa de detección de fenotipo Pi en déficits severos 
de alfa1 antitripsina en EPOC fue del 0.96% es decir 4 

pacientes en 417 muestras, consistente con otros 
estudios internacionales realizados.

Tamizaje (screening) del Déficit de Alfa 1-antitripsina en Pacientes 
con Enfermedad Pulmonar Obstructiva Crónica en Argentina

ALAT Montevideo 2012



Por qué un registro del DAAT?

En el contexto de enfermedades raras o poco frecuentes
(prevalencia <5/10000 sujetos)

Los registros de pacientes son de gran utilidad para mejorar el
conocimiento de la historia natural de la enfermedad y son esenciales
para desarrollar estudios clínicos con nuevas terapéuticas.

El registro internacional de alfa 1 (A.I.R) se fundó en estas bases con
la unificación de diferentes registros nacionales existentes. Luego de
su aparición surgieron iniciativas en diferentes países en cuanto a la
generación de registros locales de la enfermedad.



Incremento del Alpha One International Registry a marzo 2006, un total de 2,627 
individios con deficiencia de α1 antitripsina (2,285 PiZZ, 218 PiSZ, and 124 fenotipos
raros) se incluyeron en el registro. □: Pi “otros”; ░: PiSZ;  PiZZ.

Eur Respir J 2007; 29: 582–586



AIR NHLBI      AOF-RNR

Subjects n 2143 1129 712

Male % 55 55.5 53

Mean age yrs 49.8 46.1 49.3

Ascertainment %

Lung/liver disease 68.8 72.3 NA

Family screening 19.2 19.8 NA

α1-ATD phenotype %

PI*ZZ 86.2 97.3 70.7

PI*SZ 8.5 1.0 2.1

Rare α 1-ATD alleles 5.3 1.7 NA

Smoking status %

Never 30 20.1 24.1

Former 60 71.6 73.3

Current 10 8.3 2.1

Características de los pacientes con déficit de α1  antitripsina incluidos en el Alpha 
One International Registry (AIR), the National Heart, 

Lung, and Blood Institute (NHLBI) registry, y el Alpha One Foundation Research 
Network Registry (AOF-RNR)

Eur Respir J 2007; 29: 582–586



Objetivos del registro

 Registrar los casos de esta enfermedad para conocer su 
prevalencia

 Reconocer las características de la enfermedad en nuestro 
medio

 Orientar al médico no familiarizado

 Dar información a los pacientes.



Objetivos del registro

 Entregar Kits de dosaje a médicos que lo requieran

 Colaborar con el registro nacional

 Difundir el conocimiento de la enfermedad

 Propender a la investigación de la enfermedad



Material y Métodos

Generación de una página web con contenido informativo 
para médicos y pacientes

Registro de pacientes en planillas on line por el médico 
tratante. 

Link:

http://www.alpha1buenosaires.org/
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