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P-331 - DEFICIT DE ALFA-1-ANTITRIPSINA DIAGNOSTICADO A RAIZ DE UN
NEUMOTORAX A TENSION; REVISION DE UN CASO CLINICO
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Resumen

Introduccion: El neumotdérax es una patologia pulmonar potencialmente mortal con unaincidencia de 28 por
cada 100.000 varones/afio y de 8 por cada 100.000 en caso de las mujeres. Segiin su mecanismo lesional
puede clasificarse en espontaneo o traumético y segun la existencia de patologia pleuropulmonar subyacente
en primario (ausencia de patologia) o secundario (presencia de neumopatia). Ante un heumotérax espontaneo
€s muy importante investigar 1os antecedentes y factores de riesgo del paciente ya que a veces €l neumotérax
es lamanifestacion de otra enfermedad subyacente desconocida.

Caso clinico: Varon de 17 afios de biotipo asténico y leptosdomico sin antecedentes médicos deinterésy sin
habitos toxicos. Acude a urgencias por dolor subito en hemitérax derecho de varias horas de evolucion con
disnea asociada, se monitorizan las constantes y se solicita una radiografia de térax que muestra un
neumotdrax derecho total. Bajo anestesialocal y sedacion se procede a colocar un tubo de térax de 20 fr en
segundo espacio intercostal anterior conectado a Pleur-evac. Durante €l ingreso y ante lafalta de resolucion
del neumotdrax se completa el estudio con un TACAR que evidencia un discreto enfisema centrolubillar
bilateral. Completamos la anamnesis ya que € paciente no cumplia el perfil de neumotérax espontaneo
primario (NEP) tipico y finamente describe que el abuelo paterno murié de un enfisema pulmonar y el padre
esta en seguimiento por Neumologia para‘’ estudio de una enfermedad genética’’ . Finalmente, el paciente es
diagnosticado de un déficit de alfa-1- antitripsina (AAT) genotipo MZ con niveles de AAT de 70 mg/dl. Ante
lano resolucién del neumotdrax se decide intervenir realizandose bullectomia con pleurodesis con buena
evolucion tras lacirugia.
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Discusion: Laafa-1-antitripsina es una glucoproteina sintetizada principalmente en €l higado y es el

principal inhibidor de proteasas del cuerpo humano. El déficit de AAT es una ateracion genética con
herencia autosdmica dominante ligada a mutaciones en €l sistema protease inhibitor (Pi) con alelos normales
(M) y mutantes (Sy Z). El desarrollo de enfermedades se limita fundamentalmente a los genotipos ZZ (96%)
con valoresde AAT 57 mg/dl y las dos presentaciones clinicas mas frecuentes son la hepatopatia en forma de
colestasis y hepatitisen lainfanciay €l desarrollo de EPOC de fenotipo enfisematoso en la edad adulta. El
debut en forma de neumotdrax es muy poco frecuente. A modo de conclusion, queremos recalcar la
importancia de una buena anamnesis cuando abordamos un primer episodio de un neumotérax espontaneo.
Pese a que la causa més frecuente en un paciente joven y fumador sea la presencia de blebs subpleurales
(NEP) no debemos olvidar otras etiol ogias mucho menos frecuentes (como es el déficit de AAT) entre
nuestro abanico diagndstico para asi, poder ofrecer a nuestros pacientes un tratamiento y un seguimiento
optimo.
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