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uma doenga genetica ainda pouco
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Ainda hoje pouco conhecido na comunidade médica,
o angioedema hereditdrio (AEH) é uma doenca rara,
frequentemente subdiagnosticada e confundida com
outras condicoes, como reacao adversa a drogas ou
alergia alimentar. De heranca autossémica dominante,
é causado por uma mutacao no gene do inibidor de C1
(C1-INH), o que leva a uma deficiéncia quantitativa ou
funcional desta proteina. O C1-INH atua na regulacao
inibitéria das vias de ativacao do complemento, além
de participar dos sistemas de contato, de coagulacao e
de fibrindlise e, portanto, sua baixa concentracao favo-
rece a ativacao desordenada de todos esses sistemas.
Atualmente se sabe que o principal mediador do AEH
é a bradicinina, que se liga aos receptores das células
endoteliais, levando a vasodilatacao, aumento da per-
meabilidade vascular e edema.

O AEH se caracteriza por episodios recorrentes de
edema subcutaneo ou submucoso, naoc pruriginoso,
que acometem, frequentemente, face, bracos, pemas,
maos, pés e genitdlia, geralmente sem associacao com
urticaria. Outro importante aspecto clinico da doenca é
o envolvimento do trato gastrointestinal, com dor ab-
dominal intensa. O quadro mais grave do AEH ocorre
quando ha comprometimento de vias aéreas, incluindo
a laringe. Nesses casos, o paciente pode apresentar
alteracoes de voz, evoluindo com dispneia e estridor.

Embora nao se consiga determinar um fator desenca-
deante para a maioria das crises, sabe-se que trauma,
estresse, menstruacao, gravidez, infeccoes e medica-
mentos podem estar relacionados ao seu desenvolvi-
mento. Devido a morbimortalidade do AEH associada,
especialmente, a falta de diagndstico, é importante
que os médicos saibam reconhecer o quadro clinico e
os exames laboratoriais que confirnam a doenca.

O diagndstico do angioedema hereditdrio é feito, ini-
cialmente, com a mensuracao do componente C4 do
complemento — que se encontra, geralmente, abaixo do
normal — e com a determinacao quantitativa e funcio-
nal do C1-INH. A deficiéncia quantitativa caracteriza o
angioedema hereditario tipo | (mais comum), enquanto
a funcional, o tipo Il. J4 o angioedema hereditario tipo
lIl, mais raro, apresenta niveis e funcao normal de C1-
-INH, e pode estar associado ao uso de estrogénio ou
a mutacoes no gene do Fator XIl da coagulacao. Em
individuos mais velhos, um importante diagnéstico di-
ferencial é o angioedema adquirido, frequentemente
associado a doencas linfoproliferativas ou autoimunes.
Os niveis de C1q auxiliam nesse diagndstico, pois, se
normais no angioedema hereditdrio, apresentam-se
diminuidos no angioedema adquirido.
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