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O que é angioedema hereditario (AEH)?

- O AEH ¢ uma doenga rara (1:10000 - 1:50000"), debilitante, autossémica dominante que resulta da
deficiéncia do inibidor funcional C1 (C1-INH) no sistema de contacto**
- Em 75% dos casos, ¢ observado um histérico familiar

- As crises sdo geralmente caracterizadas por episoédios de inchaco imprevisiveis nas extremidades,
genitdlia, tronco, trato gastrointestinal, rosto e laringe*

- Apés o inicio de uma crise, os sintomas agravam-se gradualmente ao longo de 24-363 horas e podem
persistir durante até 5 dias®

Existem quaisquer sinais de que possa ocorrer uma crise?
- A majoria dos doentes consegue prever que um ataque ird ocorrer com base nos sintomas prodromais’

- Os prodromas podem durar até 48 horas e incluem fadiga, nduseas, dor, erupg¢do cutanea, formigueiro,
ansiedade e altera¢des de humor”®

O que desencadeia uma crise?

- E frequente que se desconheca o que desencadeia uma crise especifica’; no entanto, alguns
desencadeadores identificados incluem*
* Stress emocional (23% das crises em 33% de doentes num ensaio clinico)?

* Trauma fisico (5% das crises em 12% dos doentes)?
* Alteracdes nos niveis de estrogénio (9% das crises em 11% dos doentes)®

* Outros, incluindo infecdo, compressao de tecidos, determinados alimentos, posi¢do sentada
ou em pé prolongada,® e procedimentos dentdrios?

O que provoca AEH?

- Mais frequentemente, uma mutagéo no gene C1-INH' provoca uma reducdo na quantidade de
C1-INH funcional no plasma sanguineo, afetando as vias de contacto-ativagao®*
* No AEH de tipo 1, os doentes tém niveis baixos de C1-INH3'°

* No AEH de tipo 2, os doentes tém niveis normais de C1-INH nao-funcional?*°

-A desregulacgdo da atividade de calicreina plasmadtica no sistema de calicreina-cinina leva a clivagem
do cininogénio de peso molecular elevado e da produgdo excessiva de bradicinina, o que ¢ responsdvel
pelos sinais e sintomas associados a crises>"

Porque é o AEH frequentemente mal diagnosticado?

- Raridade, heterogeneidade da apresentac@o e a sobreposi¢do dos sintomas contribuem para os
diagndsticos errados'

- Diagnosticos errados™: angioedema (alérgico, 55,7%; ndo alérgico, 20,5%) e perturbagdes gastroenteroldgicas
(apendicite, 27,0%; perturbacdo biliar, 5,4%; doenca de refluxo gastroesofagico, 4,9%; tlcera péptica, 3,8%)"

*Num estudo de registo observacional de 395 doentes, 104 dos quais apresentaram dados de desencadeamento.
"Num estudo de registo observacional de 633 doentes, 418 dos quais forneceram dados de diagndstico errado.
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De que forma é que o AEH pode afetar a vida diaria? awareness, answers, action

- Durante uma crise: dor, ansiedade, incapacidade de realizar atividades didrias®*

* Os individuos podem ndo conseguir participar nas atividades didrias, incluindo emprego e lazer,

durante até uma semana se uma crise nao for tratada®”*
« Os sintomas podem reaparecer a cada 7-14 dias se ndo tratados®

- Entre crises: Os doentes que notifiquem niveis mais elevados de ansiedade, stress, depressdo e outros
disturbios emocionais'

Que receios é que os doentes com AEH tém?

- Impacto de longo prazo, como impedimento de um maior percurso académico ou progressao
profissional, ndo conseguirem ter determinados empregos ou abandonar permanentemente uma
posic@o™; receio de transmitir a doenca aos filhos*

- Crises imprevisiveis, dor intensa, desfiguracdo e potencialmente morte devido a asfixia3

Como é diagnosticado o AEH?

- S80 usados os seguintes testes para diagnosticar e diferenciar entre tipos diferentes de AEH3>":
* Testes complementares
* Testes funcionais
* Testes genéticos

- Uma vez diagnosticado, os familiares diretos devem também ser testados”

Quem trata o AEH?

- Um médico com conhecimento de AEH, como alergologista, imunologista, dermatologista ou
otorrinolaringologista, deverd supervisionar os cuidados do doente*

- O doente e 0 médico deverdo trabalhar em conjunto para desenvolverem planos de tratamento,
manter registos de episddiose desencadeadores e debater as op¢des de rastreio para familiares*

Como é tratada o AEH?

- As crises ndo respondem a anti-histaminicos, glucocorticéides ou epinefrina”

- Os tratamentos disponiveis para AEH de tipo 1 e tipo 2 variam por regido geografica”

- Em emergéncia: Tratamentos de C1-INH, inibidor de calicreina plasmdtica (apenas EUA, antagonista do
recetor de bradicinina B2; plasma congelado fresco ou tratado por detergente solvente se necessario”

- Profilaxia: androgénios atenuados e C1-INH sdo terapéuticas aprovadas para profilaxia de curto e
longo prazo,* embora ambos tenham efeitos secunddrios' e as crises subitas sejam frequentes®

Saiba mais em knowHAE.com
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