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Young adult with liver cirrhosis, portal vein thrombosis, a reported case of 

α-1anti-trypsin deficiency. 
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Introduction 
 

AAllpphhaa--11  aannttiittrryyppssiinn  iiss  aa  pprrootteeiinn  wwiitthh  

iinnhhiibbiittoorryy  ccaappaabbiilliittyy  oovveerr  tthhee  pprrootteeoollyyttiicc  

eennzzyymmee  eellaassttaassee..  SSiinnccee  iittss  ffiirrsstt  ddeessccrriippttiioonn  

iinn  11996633,,  oovveerr  110000  ddiiffffeerreenntt  aa  11  AATT  aalllleelleess  

hhaavvee  bbeeeenn  ddeessccrriibbeedd  ((FFoollcchh  EE..,,  eett  aall,,  

22000077))..TThhee  mmaajjoorr  cclliinniiccaall  mmaanniiffeessttaattiioonnss  ooff  

aa  11  AATT  ddeeffiicciieennccyy  rreellaattee  ttoo  tthhee  ffuunnccttiioonn  ooff  aa  

11  AATT  aanndd  wwhheerree  iitt  iiss  mmaaddee..  AA  11  AATT  sseerrvveess  

aass  aann  iinnhhiibbiittoorr  ooff  nneeuuttrroopphhiill  eellaassttaassee  ((NNEE)),,  

aa  ppoowweerrffuull,,  ddeessttrruuccttiivvee  pprrootteeoollyyttiicc  eennzzyymmee  

ssttoorreedd  iinn  nneeuuttrroopphhiillss  ((CCaarrrreellll  RR..  WW,,  eett  aall..,,  

11998822))  ((JJaannooffff  AA,,  ..11998855))..  TThhee  lliivveerr  iiss  tthhee  

mmaajjoorr  ssiittee  ooff  aa  11  AATT  ggeennee  eexxpprreessssiioonn,,  

rreelleeaassiinngg  22  gg  ooff  aa  11  AATT  iinnttoo  tthhee  cciirrccuullaattiioonn  

ddaaiillyy..  AA  11  AATT  ddiiffffuusseess  iinnttoo  mmoosstt  oorrggaannss,,  

wwhheerree  iitt  pprrootteeccttss  eexxttrraacceelllluullaarr  ssttrruuccttuurreess  

ffrroomm  aattttaacckk  bbyy  NNEE  rreelleeaasseedd  bbyy  aaccttiivvaatteedd  oorr  

ddiissiinntteeggrraattiinngg  nneeuuttrroopphhiillss..  TThhee  lloowweerr  

rreessppiirraattoorryy  ttrraacctt  iiss  ppaarrttiiccuullaarrllyy  vvuullnneerraabbllee  ttoo  

ddeeffiicciieennccyy  ooff  aa  11  AATT,,  wwhhiicchh  nnoorrmmaallllyy  

rreepprreesseennttss  >>  9900%%  ooff  tthhee  aannttii--NNEE  pprrootteeccttiivvee  

ssccrreeeenn  ooff  tthhee  aallvveeoollaarr  wwaallllss  ((GGaaddeekk  JJ..  EE..,,  eett  

aall..,,  11998811))((WWeewweerrss,,  MM..  DD..,,  eett  aall..,,  11998877))  

..WWhheenn  sseerruumm  aa  IIAATT  lleevveellss  aarree  <<  1111  uumm,,  

tthheerree  iiss  iinnssuuffffiicciieenntt  aa  IIAATT  ttoo  pprrootteecctt  tthhee  

lloowweerr  rreessppiirraattoorryy  ttrraacctt  ffrroomm  iittss  bbuurrddeenn  ooff  

NNEE,,  ppeerrmmiittttiinngg  pprrooggrreessssiivvee  ddeessttrruuccttiioonn  ooff  

tthhee  aallvveeoollii,,  wwhhiicchh  ccuullmmiinnaatteess  iinn  

eemmpphhyysseemmaa  ((WWeewweerrss,,  MM..  DD..,,  eett  aall..,,  11998877))..  

TThhee  ppaatthhooggeenneessiiss  ooff  tthhee  lliivveerr  ddiisseeaassee  iiss  lleessss  

wweellll  uunnddeerrssttoooodd,,  bbuutt  rreellaatteess  ttoo  tthhee  ffaacctt  tthhaatt  

hheeppaattooccyytteess  aarree  tthhee  mmaajjoorr  ssiittee  ooff  aa  ll  AATT  

ssyynntthheessiiss,,  aanndd  tthhaatt  cceerrttaaiinn  mmuuttaattiioonnss  ooff  tthhee  

aa  11  AATT  ggeennee  ccaauussee  ddeerraannggeemmeennttss  iinn  tthhee  

iinnttrraacceelllluullaarr  pprroocceessssiinngg  ooff  aa  II  AATT,,  

ccuullmmiinnaattiinngg  iinn  hheeppaattooccyyttee  iinnjjuurryy  

((EErrrriicckkssoonn  SS..,,11998866))..  TThhee  mmoosstt  sseevveerree  ffoorrmm  

ooff  ddeeffiicciieennccyy  iiss  tthhee  hhoommoozzyyggoouuss  eexxpprreessssiioonn  

ooff  tthhee  ZZ  aalllleellee  oorr  PPII**ZZZZ,,  wwhheenn  tthhiiss  

eexxpprreessssiioonn  ooccccuurrss,,  iitt  aaccccoouunnttss  ffoorr  9955%%  ooff  

ccaasseess  ooff  sseevveerree  aa  11  AATT  ddeeffiicciieennccyy..  TThhee  

tthhrreeee  oorrggaannss  mmoosstt  ccoommmmoonnllyy  aaffffeecctteedd  bbyy  aa  

11  AATT  aarree  tthhee  lluunnggss,,  lliivveerr  aanndd  sskkiinn..aa  11  AATT  

ddeeffiicciieennccyy  iiss  tthhee  mmoosstt  ffrreeqquueennttllyy  

rreeccooggnniizzeedd  ggeenneettiicc  rriisskk  ffaaccttoorr  ffoorr  cchhrroonniicc  

oobbssttrruuccttiivvee  ppuullmmoonnaarryy  ddiisseeaassee  ((CCOOPPDD))..  

EEvveenn  tthhoouugghh  iitt  rreemmaaiinnss  uunnddeerr  ddiiaaggnnoosseedd,,  iittss  

iimmppoorrttaannccee  ccoonnttiinnuueess  ttoo  ggrrooww  iinn  tthhee  ffiieelldd  ooff  

ssoolliidd  oorrggaann  ttrraannssppllaannttaattiioonn,,  aaccccoouunnttiinngg  ffoorr  

88--99%%  ooff  aallll  lluunngg  ttrraannssppllaannttss..  AA  11  AATT  iiss  tthhee  

mmoosstt  ccoommmmoonn  mmeettaabboolliicc  lliivveerr  ddiisseeaassee  

rreeqquuiirriinngg  lliivveerr  ttrraannssppllaannttaattiioonn  iinn  cchhiillddrreenn..  

 

TThhee  pprreesseennccee  ooff  cciirrrrhhoossiiss  iinn  aallpphhaa--11--

aannttiittrryyppssiinn  ddeeffiicciieennccyy  iiss  llooww,,  aapppprrooxxiimmaatteellyy  

22..22//110000,,000000  ffoorr  ZZZZ  hhoommoozzyyggootteess..  TThhee  

mmaallee--ttoo--ffeemmaallee  rraattiioo  wwaass  22  ttoo  11..  IInn  oonnee--

tthhiirrdd  ooff  tthhee  ppaattiieennttss  aallccoohhooll  ccoouulldd  hhaavvee  

bbeeeenn  aa  ccoo--aaddjjuuvvaanntt  oorr  aaggggrraavvaattiinngg  ffaaccttoorr  iinn  

tthhee  lliivveerr  ddiisseeaassee  ((FFoollcchh  EE..,,eett  aall  ,,22000077))..    

WWee  ddeessccrriibbee  aa  uunniiqquuee  ccaassee  ooff  aa  2277  yyeeaarr--oolldd  

mmaann  wwiitthh  aa  11  AATT,,  pprreesseenntteedd  wwiitthh  lliivveerr  

cciirrrrhhoossiiss  ppoorrttaall  vveeiinn  tthhrroommbboossiiss  &&  mmuullttiippllee  

bboonnyy  ddeeffoorrmmiittiieess..  

CCaassee  pprreesseennttaattiioonn::  
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mmaallee  ppaattiieenntt  2277  yyeeaarrss  oolldd  wwaass  aaddmmiitttteedd  ttoo  

ttrrooppiiccaall  mmeeddiicciinnee  ddeeppaarrttmmeenntt  aatt  

((NNHHTTMMRRII))..wwoorrkkss  aass  aa  mmaannuuaall  wwoorrkkeerr  iinn  

pprriinnttiinngg  ffaaccttoorryy  ,,hhee  lliivveess  aanndd  bboorrnn  iinn  

MMaannaawwaatt,,GGiizzaa,,  EEggyypptt,,  mmaarrrriieedd  55  yyeeaarrss  aaggoo  

aanndd  hhee  iiss  ffaatthheerr  ooff  11  ddaauugghhtteerr  22  yyeeaarrss  oolldd  

,,hhee  uusseedd  ttoo  ssmmookkee  2200  cciiggaarreetttteess//ddaayy  ffoorr  1122  

yyeeaarrss  wwiitthh  hhiissttoorryy  ooff  HHaasshhiisshh  aanndd  aallccoohhooll  

iinnttaakkee..  PPoossiittiivvee  ccoonnttaacctt  ttoo  ccaannaall  wwaatteerr  aanndd  

rreecceeiivveedd  aannttii--bbiillhhaarrzziiaall  ttrreeaattmmeenntt  iinn  tthhee  

ffoorrmm  ooff  ttaabblleettss  33  ddoosseess  tthhee  llaasstt  oonnee  iiss  1100  

yyeeaarrss  aaggoo..    

TThhee  mmaaiinn  ccoommppllaaiinntt  ooff  tthhee  ppaattiieenntt  iiss  

sswweelllliinngg  ooff  bbootthh  lloowweerr  lliimmbbss  oonnee  yyeeaarr  

bbeeffoorree  aaddmmiissssiioonn..TThhee  ccoonnddiittiioonn  ssttaarrtteedd  

bbyy  ggrraadduuaall  oonnsseett  ,,sslloowwllyy  pprrooggrreessssiivvee  

ccoouurrssee  ,,tthhee  ppaattiieenntt  nnoottiicceedd  sswweelllliinngg  ooff  

bbootthh  lloowweerr  lliimmbbss  uupp  ttoo  kknneeeess  ,,tthhee  

ccoonnddiittiioonn  iiss  aassssoocciiaatteedd  wwiitthh  ffeevveerr  

,,yyeelllloowwiisshh  ddiissccoolloorraattiioonn  ooff  tthhee  sscclleerraa  aanndd  

ddaarrkk  ccoolloorreedd  uurriinnee  ,,tthhee  ppaattiieenntt  ssoouugghhtt  

mmeeddiiccaall  aaddvviiccee  &&  wwaass  aaddmmiitttteedd  ttoo  ffeevveerr  

hhoossppiittaall,,  ssttaayy  ffoorr  22  wweeeekkss  tthheenn  

ddiisscchhaarrggeedd  aafftteerr  ffeevveerr  ddiissaappppeeaarreedd  &&  

jjaauunnddiiccee  ssuubbssiiddeedd  ..  FFeeww  mmoonntthhss  llaatteerr  tthhee  

ppaattiieenntt  nnoottiicceedd  iinnccrreeaassee  ooff  tthhee  lloowweerr  lliimmbb  

ooeeddeemmaa  aanndd  wwaass  rreeffeerrrreedd  ttoo  NNHHTTMMRRII,,  

dduurriinngg  hhoossppiittaall  ssttaayy  tthhee  ppaattiieenntt  ddeevveellooppeedd  

aann  aattttaacckk  ooff  hhaaeemmaatteemmssiiss,,  aabboouutt  11  ccuupp  ooff  

ffrreesshh  bblloooodd  nnoott  ffoolllloowweedd  bbyy  mmeelleennaa  aanndd  

ssttooppppeedd  ssppoonnttaanneeoouussllyy..TThhee  ppaattiieenntt  ggiivveess  

ppaasstt  hhiissttoorryy  ooff  22  oorrtthhooppeeddiicc  ooppeerraattiioonnss  

((ccoorrrreeccttiioonn  ooff  ddeeffoorrmmiittyy))..AAnnootthheerr  

ooppeerraattiioonn  ttoo  rreeppaaiirr  tteennddoonn  ccuutt..  TThheerree  iiss  

ppoossiittiivvee  ccoonnssaanngguuiinniittyy  ffoorr  hhiiss  ppaarreennttss..  

HHiiss  ggrraannddffaatthheerr  wwaass  ddiiaabbeettiicc..  

BByy  eexxaammiinnaattiioonn  tthhee  ffoolllloowwiinnggss  aarree  nnoottiicceedd::  

TThhee  vviittaall  ssiiggnnss  ooff  tthhee  ppaattiieenntt  aarree  nnoorrmmaall..  

TThheerree  iiss  ttiinnggee  ooff  jjaauunnddiiccee..  CCoonnggeenniittaall  

ssmmaallll  bboonnyy  sswweelllliinngg  iinn  tthhee  rriigghhtt  mmaannddiibbllee..  

CCoonnggeenniittaall  mmaallddeeffoorrmmiittyy  iinn  tthhee  hhaannddss  ((tthhee  

ffiinnggeerrss  ooff  tthhee  lleefftt  hhaanndd  aarree  tthhiinnnneerr  aanndd  

ttaalllleerr  tthhaann  tthhaatt  ooff  tthhee  rriigghhtt  hhaanndd))..11sstt  ddeeggrreeee  

cclluuppppiinngg  ooff  ffiinnggeerrss..FFiinnee  ttrreemmoorrss  ooff  bbootthh  

hhaannddss  SSccaarr  iinn  tthhee  lleefftt  iinnddeexx  ffiinnggeerr  ((tteennddoonn  

rreeppaaiirr  ooppeerraattiioonn))..  CCoonnggeenniittaall  mmaallddeeffoorrmmiittyy  

iinn  bbootthh  lloowweerr  lliimmbbss  ((kknnoocckk  kknneeeess))..ssccaarr    ooff    

tthhee    oorrtthhooppeeddiicc    ooppeerraattiioonn      iinn    tthhee    rriigghhtt    

tthhiigghh  ((ccoorrrreeccttiioonn  ooff  ddeeffoorrmmiittyy))..BBootthh  ffeeeett  

sshhooww  mmaarrkkeedd  ppiittttiinngg  ooeeddeemmaa..RRiigghhtt  lleegg  

sshhoowwss  mmooddeerraattee  ppiittttiinngg  ooeeddeemmaa  uupp  ttoo  kknneeee..  

LLeefftt  lleegg  sshhoowwss  mmiilldd  ppiittttiinngg  ooeeddeemmaa  uupp  ttoo  

kknneeee..  CChheesstt  aanndd  hheeaarrtt  aarree  cclliinniiccaallllyy  ffrreeee..  

TThhee  uuppppeerr  bboorrddeerr  ooff  tthhee  lliivveerr  iiss  

eennccoouunntteerreedd  iinn  tthhee  55tthh  iinntteerrccoossttaall  ssppaaccee  

MMCCLL,,  aanndd  tthhee  lloowweerr  bboorrddeerr  iiss  nnoott  ffeelltt..  TThhee  

lloowweerr  bboorrddeerr  ooff  tthhee  lleefftt  lloobbee  iiss  ffeelltt  11  ffiinnggeerr  

bbeellooww  xxiipphhiisstteerrnnuumm  wwiitthh  sshhaarrpp  bboorrddeerr  aanndd  

ffiirrmm  ccoonnssiisstteennccyy..  TThhee  sspplleeeenn  &&  bbootthh  

kkiiddnneeyyss  aarree  nnoott  ffeelltt;;  tthhee  TTrraauubb''ss  aarreeaa  iiss  

rreessoonnaanntt..  NNoo  aasscciitteess  iiss  ffeelltt  cclliinniiccaallllyy..  

TThhee  llaabboorraattoorryy  aanndd  iimmaaggiinngg  ssttuuddiieess  rreevveeaall  

tthhee  ffoolllloowwiinnggss::  

  

UUrriinnee  aannaallyyssiiss::      AAllkkaalliinnee,,PPrrootteeiinn::  

((++)),,BBlloooodd::((++)),,BBiilliirruubbiinn )+( )+(,,PPuuss  cceellllss  ((33--  

44)),,RR..BB..CCss::((66--88))..  AASSTT::    110099    UU//LL    ((00--4400)),,  

AALLTT::    5599    UU//LL    ((00--4400((..TT..BBIILL  ::22..6655  mmgg//ddll,,  

DD..BBIILL  ::11  mmgg//ddll,,AAllbbuummiinn  ::22..33  gg//ddll  ..FFBBSS::  9966  

mmgg//ddll,,  UUrreeaa::  2244  mmgg//ddll,,  CCrreeaatt..  ::  00..7755  mmgg//ddll  

..UUrriicc  aacciidd::  33..55  mmgg//ddll..CCBBCC::HHBB::  1122..55  gg//ddll,,  

MMCCVV::  8877..66  ffll,,  MMCCHH::  2299  ppgg,,  MMCCHHCC::  3333..22  

gg//ddll  WWBBCCss::  33990000,,GGrraann..  ::5544%%,,LLyymmpphh..::3399  

%%,,PPllaatteelleettss  ::111166,,000000  CCoommmmeenntt::  mmiilldd  

nnoorrmmooccyyttiicc  nnoorrmmoocchhrroommiicc  aanneemmiiaa,,  

ppaannccyyttooppeenniiaa..EE..SS..RR::  11SSTT  hhoouurr  2255,,IINNRR::  

11..3399,,AAFFPP::  11..22  IIUU//mmll,,  HHBBssAAgg::  

nneeggaattiivvee,,HHCCVV  AAbb::  nneeggaattiivvee,,AANNAA  ::  

nneeggaattiivvee,,  AAMMAA::  nneeggaattiivvee,,AASSMMAA::  

nneeggaattiivvee..SS..IIrroonn::9900  uugg//ddll  ((6600  ––  116600))  µµgg//ddLL..  

SS..ffeerrrriittiinn::8800  uugg//LL  ((2200--330000))  

µµgg//LL..SS..ccooppppeerr::110000uugg//ddll((7700--

4400))uugg//ddll..cceerruullooppllaassmmiinn::6622..99mmgg//ddll  ((1177..11--

6655..11))mmgg//ddll..SS..HHoommooccyysstteeiinnee::1133..33uummooll//ll((55--

1155))uummooll//ii,,ddeeccrreeaasseedd  aaccttiivviittyy  ooff  pprrootteeiinn  CC  

aaccttiivviittyy::5500%%((7700--114400))%%  ..bboorrddeerrlliinnee  pprrootteeiinn  

SS  aaccttiivviittyy::7711%%((7700--114400))%%..QQuuaannttiittaattiivvee  

sseerruumm  AAllpphhaa--11  AAnnttiittrryyppssiinn::11..3377  gg//ll((00..99--

22..0099))gg//ll  SSlliitt--llaammpp  eexxaammiinnaattiioonn  ooff  tthhee  eeyyeess  

sshhoowwss  nnoo  kkaayysseerr  FFlliisscchheerr  rriinngg..  aabbddoommiinnaall  

uullttrraassoonnooggrraapphhyy  rreevveeaallss  HHeetteerrooggeennoouuss  lliivveerr  

wwiitthh  ppoorrttaall  vveeiinn  tthhrroommbboossiiss..  SSpplleennoommeeggaallyy  

wwiitthh  ddiillaatteedd  lliieennoorreennaall  ccoollllaatteerraallss..NNoo  

aasscciitteess..  

vveennoouuss  dduupplleexx  oonn  bbootthh  lloowweerr  lliimmbbss  iiss  

nnoorrmmaall..  CChheesstt  xx  rraayy  sshhoowwss  sslliigghhtt  

oobblliitteerraattiioonn  ooff  tthhee  rriigghhtt  ccoossttoo--pphhrreenniicc  

aannggllee,,ccaarrddiiaacc  sshhaaddooww  iiss  nnoorrmmaall..  SSppiirraall  CCTT  

ssccaann  ooff  tthhee  aabbddoommeenn  wwiitthh  ccoonnttrraasstt  sshhoowwss  

cciirrrrhhoottiicc  lliivveerr  wwiitthh  nnoo  ffooccaall  lleessiioonnss,,  mmaaiinn  

ppoorrttaall  vveeiinn  tthhrroommbboossiiss..LLiieennoorreennaall  

ccoollllaatteerraallss,,  rriigghhtt  ssiiddeedd  pplleeuurraall  eeffffuussiioonn,,  CCTT  

CChheesstt  sshhoowwss  bbiillaatteerraall  aappiiccaall  

eemmpphhyysseemmaattoouuss  bbuullllaaee  &&  mmiilldd  rriigghhtt  ssiiddeedd  

pplleeuurraall  eeffffuussiioonn..  
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Fig 1) CT scan of the abdomen showing                               Fig 2) CT chest showing apical emphysematous                  

cirrhotic liver, portal vein thrombosis.                                   bullae. 
  

UUppppeerr  GGII  eennddoossccooppyy  rreevveeaallss  eessoopphhaaggeeaall  vvaarriicceess  ggrraaddee  II--IIII  IInnccoommppeetteenntt  ccaarrddiiaa,,  tthheenn  lliivveerr  bbiiooppssyy  

rreevveeaalleedd  aa  ppiiccttuurree  ccoonnssiisstteenntt  wwiitthh  aallpphhaa--11--aannttiittrryyppssiinn  ddeeffiicciieennccyy  wwiitthh  eeaarrllyy  cciirrrrhhoottiicc  cchhaannggeess  

aassssoocciiaatteedd  mmiilldd  cchhrroonniicc  cchhoolleessttaassiiss..PPuullmmoonnaarryy  ffuunnccttiioonn  tteessttss  rreevveeaall  mmiilldd  rreessttrriiccttiivvee  lluunngg  

ddiisseeaassee..  WWee  ssttaarrtt  ttrreeaattmmeenntt  wwiitthh  wwaarrffaarriinn  iinn  ssmmaallll  iinnccrreeaassiinngg  ddoossee  aaiimmiinngg  ffoorr  ppoorrttaall  

rreeccaannaalliizzaattiioonn  aanndd  ttoo  pprreevveenntt  ffuurrtthheerr  tthhrroommbboossiiss  iinn  ootthheerr  vveesssseellss..  

  

  

  

  

  

  

  

 

Fig 3) prominent bridging fibrosis                                     Fig 4) Interface hepatitis "piece meal necrosis" 
& occasional nodules-surrounded by  
fibrous septa 
 

  

  

  

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

Fig 5) mild cholestasis.                                                             Fig  6)  PAS  positive-diastase  resistant   

Globules                                                                                    In periportal hepatocytes. 
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Discussion  

 

CCaasseess  ooff  aallpphhaa11––AAnnttiittrryyppssiinn  ddeeffiicciieennccyy  

mmaayy  bbee  ssppoorraaddiicc  ccaasseess  bbuutt  iitt  sshhoouulldd  bbee  iinn  

oouurr  ddiiffffeerreennttiiaall  ddiiaaggnnoossiiss  ffoorr  ssccrreeeenniinngg  ooff  

ccaasseess  ooff  lliivveerr  cciirrrrhhoossiiss  wwiitthh  nneeggaattiivvee  vviirraall  

mmaarrkkeerrss  eessppeecciiaallllyy  iiff  iitt  iiss  aassssoocciiaatteedd  wwiitthh  

uunneexxppllaaiinneedd  cchheesstt  pprroobblleemmss..TThhiiss  ccaassee  iiss  

pprreesseenntteedd  wwiitthh  ppoorrttaall  vveeiinn  tthhrroommbboossiiss  aass  aa  11  

AATT  iiss  oonnee  ooff  tthhee  mmaajjoorr  iinnhhiibbiittoorrss  ooff  tthhee  

iinnttrriinnssiicc  ppaatthhwwaayy  ooff  ccooaagguullaattiioonn,,  

ccoonnccoommiittaanntt  ddeeccrreeaassee  ooff  pprrootteeiinn  CC  aaccttiivviittyy  

aanndd  llooww  nnoorrmmaall  aaccttiivviittyy  ooff  pprrootteeiinn  SS  mmaayy  

ppaavvee  tthhee  wwaayy  ffoorr  PPVV  tthhrroommbboossiiss  iinn  tthhiiss  ccaassee    

,,  oonn  ccoonnttrraarryy  tthheerree  aarree  ppuubblliisshheedd  ccaasseess  ooff  aa  

11  AATT  ddeeffiicciieennccyy  aassssoocciiaatteedd  wwiitthh  HHeennoocchh--

SScchhöönnlleeiinn  ppuurrppuurraa  ((HHSSPP))  ((PPaatttteerrssoonn  CCCC,,eett  

aall  ,,22000055))(( MMeeiieerr  PP  ,,eett  aall  ,,22000011))  

RReeppllaacceemmeenntt  tthheerraappyy  mmaayy  nnoott  bbee  ooff  vvaalluuee  iinn  

ssuucchh  aa  ccaassee  aass  iitt  wwiillll  nnoott  lleeaadd  ttoo  rreevveerrssaall  ooff  

hheeppaattiicc  ffiibbrroossiiss,,  cceessssaattiioonn  ooff  ssmmookkiinngg  iiss  tthhee  

ffiirrsstt  lliinnee  mmaannaaggeemmeenntt  ooff  tthhiiss  ccaassee,,  oorraall  

wwaarrffaarriinn  sshhoouulldd  bbee  aaddjjuusstteedd  ttoo  oobbttaaiinn  ppoorrttaall  

ppaatteennccyy  tthheenn  lliivveerr  ttrraannssppllaannttaattiioonn  sshhoouulldd  bbee  

ccoonnssiiddeerreedd,,  iitt  iiss  nnoott  oonnllyy  tthhee  ccuurraattiivvee  

ttrreeaattmmeenntt  ooff  tthhee  hheeppaattiicc  ccoonnddiittiioonn  bbuutt  aallssoo  iitt  

wwiillll  lleeaadd  ttoo  ssttooppppaaggee  ooff  pprrooggrreessssiioonn  ffoorr  tthhee  

ppuullmmoonnaarryy  ccoommpplliiccaattiioonn  lliikkee  eemmpphhyysseemmaa,,  

tthhee  55  yyeeaarr  ssuurrvviivvaall  rraattee  iinn  tthheessee  ccaasseess  iiss  

eexxcceelllleenntt  aanndd  mmaayy  rreeaacchh  uupp  ttoo  9955  %%,,  aallssoo  

ssccrreeeenniinngg  ooff  tthhee  ffaammiillyy  mmeemmbbeerrss  iiss  

mmaannddaattoorryy  ffoorr  eeaarrllyy  ddiiaaggnnoossiiss  aanndd  

mmaannaaggeemmeenntt  ..  
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حالة مسجلة لنقص إنزيم ألفا وان المضاد للتريبسين وتسببه في حدوث 

 جلطة بالوريد البابي وتليف بالكبد
 

سامح سيف1 ,محمد علي عزالعرب2,محمد أحمد حسنين1 ,محمد القصاص1,سليم وديع3,خالد 
 زلطة4 ,حلمي الجزار5,محمد حساني1,أمين محمد عبد الباقى1

 قسم طب المناطق الحارة1, قسم الأمراض الباطنة2,قسم الأشعة3

 المعهد القومى للأمراض المتوطنة و الكبد
 قسم الباثولوجي,كلية الطب,جامعة المنصورة4

 قسم الباثولوجيا الإكلينيكية ,معهد السمع والكلام5
 

 مقدمة:
 

ظهرت العديد من الطرازات الجينية للمرض وصلت  1963منذ إكتشاف المرض عام 

طراز.وحيث أن الأعراض المرضية لنقص أنزيم ألفا وان المضاد  100حوالي 

ََ للتريبسين مرتبطة بشكل وثيق مع  َ الأعضاء التي يعمل بها هذا الأنزيم لذا فإننا غالبا

 ما نشاهد أعراضه المرضية في الكبد والرئتين .

 

 الحالة:
 

تم رصد حالة شاب في العقد العشريني وهو يعاني من جلطة مزمنة بالوريد البابي 

الكبدي وبعد أجراء التحاليل وعمل أشعات عادية ومقطعية على البطن والصدر وعمل 

ئف تنفس وعينة كبدية للمريض, ثبتت أصابة هذا الشاب بمرض نقص أنزيم ألفا وظا

 وان المضاد للتريبسين.

 

 التوصيات:
 

ينبغي وضع مرض نقص أنزيم ألفا وان المضاد للتريبسين في الحسبان أثناء البحث 

عن أسباب أعتلال الكبد بالتليف عل الرغم من عدم شيوع المرض.تعتبر زراعة الكبد 

ََ هي ال َ  حل الأمثل لهذا المريض من أجل إيقاف تدهور حالة الكبد والرئتين أيضا
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