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Déficit combinado de alfa-1-antitripsina y . )
déficit de lectina fijadora de manosa @ -
Combined alpha-1-antitrypsin deficiency and mannose-binding
lectin deficiency

Sr. Director:

El déficit de alfa-1-antitripsina (DAAT) es una enfermedad here-
ditaria que se manifiesta clinicamente por enfisema pulmonar,
cirrosis hepatica y, con menor frecuencia, paniculitis o vasculitis
ANCA positivas'. Su asociacién con otros déficits genéticos ha sido
escasamente estudiada en la literatura.

Presentamos el caso de un varén de 36 afios con anteceden-
tes de fibrilacién auricular y anticoagulacién oral, sin habitos
téxicos asociados, que inicié estudio en consulta de neumolo-
gia, por consejo genético tras la deteccién de familiar como caso
indice de DAAT (padre con genotipo SZ). Tras su estudio se diag-
nostica de DAAT con niveles séricos de proteina de 46,4 mg/dl
y genotipo SZ, con espirometria y tomografia computarizada de
alta resolucion normales. En revisiones posteriores comienza con
infecciones bronquiales de repeticién, decidiéndose realizar estu-
dio completo de inmunodeficiencias primarias. En este estudio se
detecta niveles muy disminuidos de lectina fijadora de manosa
(MBL, por sus siglas en inglés) determinados por ELISA (niveles
de normalidad >1.000ng/ml, considerandose déficit <500 ng/ml
y déficit severo <100 ng/ml), con una primera determinacién de
7,54 ng/ml, y una posterior confirmacién de 72,807 ng/ml. El resto
del estudio de inmunodeficiencias primarias incluyendo los nive-
les séricos de inmunoglobulinas fueron normales (IgG 1.186 mg/dl;
IgA 362,80 mg/dl; IgM 75,60 mg/dl).

La alfa-1-antitripsina (AAT) es una glicoproteina’ sintetizada
predominantemente en el higado, cuya funcién principal es inhibir
la elastasa del neutréfilo y otras proteasas, habiéndose descrito en
los dltimos afios propiedades antiinflamatorias, antimicrobianas
e inmunomoduladoras. Su déficit se produce por una mutacién
en el brazo largo del cromosoma 14. La lectina es una proteina
que se sintetiza en el higado y se encuentra en diversos fluidos
biolégicos, y a la que algunos autores consideran como un reac-
tante de fase aguda?. La MBL constituye una via de activacién del
sistema del complemento que ha sido establecida como la tercera
via de activacién?. Su déficit se produce por una mutacién en el
brazo largo del cromosoma 10. Los niveles séricos bajos de MBL
se asocian a un incremento del riesgo de diferentes tipos de

infecciones en los nifios. En los adultos esta disminucién
puede estar asociada a enfermedades concomitantes o
inmunodeficiencias®. La deficiencia de MBL ha sido relacio-
nada con la susceptibilidad a un gran nimero de enfermedades
(significativamente con enfermedades autoinmunes), pero suele
tener una mayor relevancia clinica cuando coexiste con otro estado
de inmunodeficiencia®. Curiosamente, la asociacién de déficit de
MBL y de AAT no ha sido descrita en un mismo paciente.

La variabilidad de presentaciones clinicas del DAAT, hacen de
ella una enfermedad que precisa de registros y estudios destinados
a conocer mejor su historia natural. Considerando la prevalencia
de ambos déficits en la poblacién general, su asociacién en nues-
tro paciente podria ser debida al azar. Aun asi, podria ser necesario
descartar estas inmunodeficiencias en pacientes con DAAT ya que
podria modificar sus manifestaciones clinicas y sus cuidados clini-
cos tal y como ocurre en otras inmunodeficiencias.
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