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Angioedema hereditario (AEH) é uma doenca genética que atinge homens
e mulheres. O padrdo hereditéario foi descrito por William Osler em 1888, e, em 1963,
os médicos Donaldson e Evans identificaram a deficiéncia do inibidor C1 esterase como
a causa da doenca.

Nos portadores de AEH, hd uma mutacdo no gene que leva a deficiéncia ou
a funcdo inadequada do inibidor de C1 esterase, desencadeando o quadro clinico
de AEH caracterizado por episddios de edema (inchaco) gastrintestinal, respiratorio, do
tecido subcutdneo e membranas mucosas em diferentes partes do corpo.

Embora o AEH seja transmitido pelos pais aos filhos, existem portadores que
nao relatam histérico familiar da doenca. Provavelmente, nesses casos, a doenca
é resultante de uma modificacdo espontanea no gene.

De maneira geral, o edema nao representa ameaca a vida, embora possa afetar
a vida profissional e social dos pacientes, por causa da desfiguracdo, do desconforto
e da dor que os sintomas podem causar durante o periodo da crise.

O edema interno, por exemplo, no abdome, alcas intestinais, estdbmago, ge-
nitais, etc, causa dores intensas na area afetada e, na garganta ou na lingua,
é potencialmente perigoso, porque pode dificultar a passagem do ar, e, em alguns casos,
pode causar sufocamento. O edema de glote requer tratamento imediato, por causa do
elevado risco de obito.

N&o existe cura para o AEH, mas é possivel tratar os sintomas associados as crises de
edema e controlar a doenga com medicamentos.
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E uma doenca genética autossébmica dominante, portanto, pode ser herdada, isto &,
passada de pais para filhos. O AEH é causado por uma alteracédo no gene que produz a
substancia chamada de inibidor Clesterase (C1-INH).

Pacientes com AEH tém nivel reduzido dessa substancia ou esse nivel é normal; po-
rém, o inibidor ndo funciona adequadamente.

O C1-INH é uma das proteinas responsaveis pelo controle da inflamacao no corpo. Ou-
tros elementos chamados de sistema complemento, C1, C4, fator XI, fator XlI, calicreina e
bradicinina, também estdo diretamente envolvidos nos sintomas do AEH, no entanto, de
maneira bastante simplificada, a deficiéncia de C1-INH impede o controle da inflamacao
e promove producdo exagerada de substancias inflamatdrias em pessoas que apresen-
tam AEH.

Durante a inflamacao, os vasos sanguineos permitem a saida de um liquido caracteris-
tico do sangue (plasma) para os tecidos, o que causa o edema (inchaco). Se a inflamacédo
nao for controlada por elementos como o C1-INH, esse edema torna-se exagerado, ca-
racterizando uma crise.

De acordo com especialistas, ¢ uma doenga que afeta o sistema imunoldgico e carac-
teriza-se por crises agudas de edema intenso em diferentes partes do corpo que duram,
em média, de dois a cinco dias.



Pelo fato do AEH ser uma condicao relativamente desconhecida, frequentemente, a
doenca néo é diagnosticada. Por isso, ¢ comum que alguns pacientes permanecam sem
diagndstico por muitos anos.

A idade em que acontecem os primeiros inchacos varia muito, porém, uma grande
parte dos pacientes apresenta a primeira crise por volta dos cinco anos de idade ou na
adolescéncia.

Muitas vezes as crises que apresentam edemas externos (subcutaneos) sao erronea-
mente diagnosticadas como processo alérgico, pois possuem caracteristicas semelhan-
tes, mas, ao contrario do angioedema alérgico, o AEH né&o responde ao tratamento clas-
sico com anti-histaminicos ou corticosteroides (“antialérgicos”).

As crises abdominais causam dor intensa, nausea, vomito e diarreia, muitas vezes en-
volvendo acimulo de liquido no interior do abdome. Essas crises podem levar a procedi-
mentos cirdrgicos desnecessarios, porque os sintomas sugerem episédios de apendicite,
pancreatite, calculos renais ou de vesicula, gastrite, etc.

E possivel que as mulheres apresentem edema nos ovdrios e nas tubas uterinas, prin-
cipalmente no periodo pré ou pés-menstrual, o que pode levar ao falso diagnostico de
gravidez tubaria ou tumores.

Quando um paciente tem sintomas recorrentes de edema e crises abdominais, exa-
mes que avaliam a quantidade e a fun¢do do inibidor presente no plasma (exame de
sangue) podem confirmar o diagndstico de AEH.

O diagnostico deve envolver uma combinagao de procedimentos, como histérico
médico detalhado, exame fisico e testes laboratoriais (concentracoes de C4 e C1-INH e
ensaios da atividade do C1-INH).




As crises de AEH sdo imprevisiveis e variam de paciente para paciente. Podem ser subitas
e sem sinais de alerta ou desenvolver-se gradualmente durante algumas horas. Geralmen-
te, 0 edema ligado a uma crise progride lentamente nas primeiras 12 a 36 horas e diminui
apos dois a cinco dias. Porém, em casos mais raros, as crises podem ter inicio subito e grave,
com presenca de dor ou dificuldade para respirar, sem sinais visiveis do edema.

O edema subcutaneo pode apresentar vermelhiddo, com aspecto circular geogréfico,
febre local e ardéncia (como queimadura de sol) ou sensacdo de formigamento.

As crises podem iniciar em qualquer idade, sendo mais comum durante a infancia ou
adolescéncia e no periodo gestacional.

O edema provoca episédios de inchacos intensos no corpo, que afetam maos, pés,
labios, palpebras, todo o rosto, pescoco, nadegas e genitais.

Quase todos os pacientes de AEH sofrem crises de dor abdominal grave, ndusea, vomi-
to e diarreia, causados pelo inchaco da parede intestinal ou outros tecidos abdominais.



Sinais de alerta que podem indicar uma crise

Todos os casos: » Fadiga, indisposicao, irritabilidade, ansiedade, dor
muscular, caimbras

Subcutaneo: « Formigamento
« Rigidez (endurecimento)
« Vermelhidao (aspecto circular ou geografico)
« Calor no local
» Sem coceira
« Sensibilidade e ardor

Mucosas: » Garganta — dor e dificuldade para engolir
« Inchaco da lingua
» Rouquidao
« Chiado, dificuldade para respirar
» Tosse

Abdome: » Mal-estar geral
» Ndusea e vomitos
« Dor intensa na barriga
« Alteracdo nos movimentos intestinais
« Dor de estbmago




As crises de inchaco acontecem espontaneamente ou sao desencadeadas por trauma
fisico ou emocional, infeccéo, alteracdo hormonal, tratamento dentario ou procedimen-
tos cirdrgicos em geral.

Alguns medicamentos podem desencadear uma crise de AEH, como anticon-
cepcionais orais estrogénicos, medicamentos para reposicdo hormonal na me-
nopausa, estimulantes ou depressores do sistema nervoso central, além do uso
de medicamentos para pressao sanguinea arterial conhecidos como anti-hipertensivos
do tipo inibidores da enzima de conversdo da angiotensina (IECA).

Em 1888, o AEH foi chamado por William Osler de edema angioneurético, porque
o estresse foi um dos primeiros desencadeantes conhecidos.



Lista de desencadeantes conhecidos

Trauma fisico: « Cirurgias ou procedimentos odontolégicos
« Torcdes ou luxagdes
» Pequenos machucados ou batidas locais
« Picadas de inseto
« Inflamagoes ou infec¢des
« Exercicios de alto impacto ou que “estressam”a musculatura
» Movimentos repetitivos
« Atrito constante de roupas, calcados ou acessorios
utilizados quando em contato com a pele
« Sentar-se ou recostar-se em lugares desconfortaveis

Estregse « Situacdes extremas de ansiedade, medo, angustia, tristeza
emocional:
Hormonios: « Alteragées hormonais em virtude da adolescéncia,
menstruacao ou gravidez
« Uso de anticoncepcionais orais, principalmente
estrogénicos
» Uso de medicamento para reposicdo hormonal
Medicamentos: » Inibidores de ECA (enzima conversora da angiotensina)

e Estimulantes ou depressores do sistema nervoso central




O tratamento de AEH pode ser feito com o objetivo de reduzir o ndmero de crises — tra-
tamento a longo prazo ou profildtico — e para tratar as crises agudas.

E importante que o paciente faca acompanhamento médico para avaliar, diante das
crises que apresenta, os beneficios da utilizacao de diferentes tratamentos, bem como o
acompanhamento periédico de rotina. Todos os medicamentos para o tratamento de AEH
sdo vendidos somente sob prescricdo médica.

O tratamento a longo prazo para prevencao das crises, no Brasil, é feito com o uso de
androgénios atenuados (hormonios semelhantes aos masculinos), e, embora possam pro-
mover alguns efeitos colaterais, como dores de cabeca, ganho de peso, acne, engrossa-
mento da voz, aumento de pelos e irregularidades no ciclo menstrual, os pacientes tém
demonstrado diminuicdo na frequéncia e na intensidade de manifestacdo de crises de an-
gioedema. Para longo e médio prazo, os androgénios atenuados s&o a opgao terapéutica,
até o momento. Ha, ainda, os medicamentos chamados de inibidores da plasmina, como o
acido tranexamico, que podem ser indicados.

Para crises agudas, o usual tem sido a internacao do paciente para a transfusao de plas-
ma fresco congelado, para elevar a concentracdo de inibidor de C1 no sangue.

Fora do Brasil, existemm medicamentos para as crises agudas que podem ser usa-
dos como alternativa aos androgénios na prevencdo ou no tratamento das cri-
ses, assim como, sao possiveis outras terapias de reposicdo de CI1-INH, além
do plasma fresco congelado, como o uso do inibidor purificado a partir do plasma ou
C1-INH recombinante.

Um dos medicamentos para as crises, o inibidor da bradicinina, j& estd autorizado para
ser usado no Brasil para o tratamento dos quadros agudos de AEH.



Com o devido conhecimento de AEH, orientacdo e acompanhamento médico, trata-
mento adequado e cuidados pessoais, é possivel que o paciente tenha qualidade de vida
sem restricoes.

Para prevenir crises, € importante que o portador evite, dentro do possivel, situagdes
que possam desencadeé-las, como traumas fisicos e emocionais, praticas de esportes
agressivos, estresse, procedimentos cirlrgicos e odontoldgicos.

A convivéncia com a doenga, muitas vezes, exige planejamento extra em certas cir-
cunstancias, como uma viagem mais longa; portanto, a orientacdo médica e o conheci-
mento dos sintomas sao fundamentais.

Tendo em vista o pouco conhecimento sobre AEH, muitas pessoas afetadas por essa
condicdo podem se sentir isoladas e vulneraveis. Além do suporte da familia e de ami-
gos, 0 contato com outros pacientes com AEH pode ser muito valioso. Compartilhar ex-
periéncias e sentimentos com pessoas que conhecem como é conviver com AEH pode
ser reconfortante e revigorante para o paciente.




A Associacao Brasileira de Portadores de Angioedema Hereditério ( ) foi fun-
dada em 2010 por um grupo de pacientes, familiares e voluntérios que conhecem e
entendem como é conviver com AEH.

A disponibiliza o cartdo de identificacdo do paciente, que deve ser usado,
principalmente, para atendimento hospitalar, em situagao de crise aguda.

Acesse o site www.abranghe.org.br, para obter informacdes detalhadas sobre as ca-
racteristicas da doenca, quais tratamentos devem ser realizados e quais nao devem ser
aplicados. Entre em contato com a pelos telefones 55 11 2503.2542 ou 55 11
7454.6118 ou pelo e-mail abranghe@abranghe.org.br ou abranghe@gmail.com.

55112503.2542

abranghe
55117454.6118

Uma inicativa de pacientes para promover informagdes e buscar soluges para a doenca
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