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cque es el AEH?

El angioedema hereditario (AEH) es una enfermedad
autosomica dominante rara y potencialmente
mortal’

e El AEH afecta a alrededor de 1 de cada 50.000 personas en todo el mundo!

e El AEH se caracteriza por episodios de inflamacidon espontdneos y recurrentes
en diferentes partes del cuerpo, incluida la piel y el tracto gastrointestinal**

e La expresion de los sinfomas puede variar en gran medida, incluso entre los

miembros de la familia, lo que muchas veces causa retrasos en el diagndstico>°

cualquier persona

puede tener AEH

e A pesar de que las mujeres pueden
experimentar episodios con mayor
frecuencia, no existen diferencias de
raza, etnia o sexo en la prevalencia®-?®

e La edad de inicio de los sintomas
puede variar, pero estos pueden
comenzar en ninos a partir de los
2 anos, y normalmente empeoran
durante la pubertad'?
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Conozca los sintomas

Sitios frecuentes
de episodios

El AEH causa episodios espon-
tdneos de inflamacidn que
muchas veces son dolorosos y

. , laringe
pueden ocurrir en diferentes

partes del cuerpo.'®™

Los episodios que ocurren en la
laringe pueden ser mortales
debido a la asfixia.’

Aqui se muestran los sitios de

episodios de AEH mds frecuen- 1 50% de los pacientes

tes (otros sitios de episodios experimentan al menos 1
episodio laringeo en la vida.®
incluyen el rostro, los labios,
: : 2,9 Ver un episodio en la
los ojos y los genitales). qarganta en detalle

Pulse los puntos en la figura
para mds informacion.

Los antecedentes de episodios no son un indicador de la
frecuencia, gravedad o ubicacion de futuros episodios.”*
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Conozca los sinfomas

Sitios frecuentes
de episodios

El AEH causa episodios espon-
tdneos de inflamacién que
muchas veces son dolorosos y
pueden ocurrir en diferentes
partes del cuerpo.’?"

laringe™

X sin episodio de AEH

Aqui se muestran los sitios de
episodios de AEH mds frecuen-
tes (otros sitios de episodios
incluyen el rostro, los labios,

los ojos y los genitales).*? durante un episodio de AEH

Pulse los puntos en la figura
para mds informacion.

Los antecedentes de episodios no son un indicador de la
frecuencia, gravedad o ubicacion de futuros episodios.”*
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Conozca los sinfomas

Sitios frecuentes
de episodios

El AEH causa episodios espon-
tdneos de inflamacién que
muchas veces son dolorosos y
pueden ocurrir en diferentes
partes del cuerpo.’?"

Aqui se muestran los sitios de
episodios de AEH mds frecuen-
tes (otros sitios de episodios
incluyen el rostro, los labios,

abdomen
los ojos y los genitales).??
Pulse los pUI’T"OS en la ﬁgUI"G Los episodios que ocurren en el
abdomen muchas veces estdn
para mas informacidn. asociados a una menor

inflamacion visible, dolor
extremo, vomitos y diarrea.”*"

e EI 70 al 80% de los pacientes
han informado episodios
recurrentes en el abdomen.”

e En un estudio de pacientes
con episodios recurrentes y
dolorosos en el abdomen, el
28% no notaron los signos de
edema en la piel por mds de 8
anos, en promedio.™

Ver un episodio en el
abdomen en detalle

Los antecedentes de episodios no son un indicador de la
frecuencia, gravedad o ubicacion de futuros episodios.”*
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Conozca los sintomas

Sitios frecuentes
de episodios

El AEH causa episodios espon-
tdneos de inflamacidn que
muchas veces son dolorosos y
pueden ocurrir en diferentes
partes del cuerpo.'®™

Aqui se muestran los sitios de
episodios de AEH mds frecuen-
tes (otros sitios de episodios
incluyen el rostro, los labios,

los ojos y los genitales).??

Pulse los puntos en la figura
para mds informacion.

manos y pies

Los episodios que ocurren en
las manos y los pies se conside-
ran periféricos, pero pueden
causar que los pacientes no
puedan realizar tareas diarias,
como utilizar una computadora
o conducir."?

Ver un episodio en las
extremidades en detalle

Los antecedentes de episodios no son un indicador de la
frecuencia, gravedad o ubicacion de futuros episodios.”"
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cQué desencadena un
episodio?

Mientras que muchos episodios de inflamacidn ocurren sin un desencadenante
identificable, muchos pueden estar asociados a:>"®

Determinadas comidas n Medicacion
Exposicion al frio

m Compresion no traumatica en los tejidos

“ Cambios en los niveles hormc
Infeccion

Tiempo prolongado sentado o de pie

cQué prodromos pueden
experimentar los pacientes?

Antes de un episodio, los pacientes pueden experimentar una sensacion de picazodn,
tension en la piel o una erupcion no pruritica llamada eritema marginado, asi como:'*-°

o« Cansancio o malestar general,

e Agitacion,

e Nauseas,

e Dolor articular,

e Calambres abdominales,

e Ansiedad o cambios en el humor.

Muchos episodios ocurren sin previo aviso
Dado que el AEH es de naturaleza impredecible, puede causar problemas
emocionales, psicosociales y en la calidad de vida sustanciales para los
pacientes y sus cuidadores.*>"

atras siguiente referencias
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mecanismo de la enfermedad

\l/ e Dentro del sistema calicreina-quinina, el inhi-
bidor de C1 (INH-C1) inhibe la produccidon de
bradiquinina al controlar la actividad de la
calicreina plasmatica.®#°

calicreina 1\ e La actividad no controlada de la calicreina

plasmdtica causa una produccidn excesiva de
bradiquinina.®

) o e La bradiquinina es un péptido que es el
bl‘ddlqumlnd 1\ mediador predominante del aumento de la
permeabilidad vascular en episodios de AEH.*°

< ’ » e Cuando el INH-C1 es deficiente o disfuncional, la

via de formacion de bradiquinina ya no se inhibe
episodio y se libera una mayor nivel de bradiquining, lo
de AEH

que causa un episodio de AEH.?%°

Los pacientes presentan mayores niveles de actividad de la
calicreina plasmatica incluso entre episodios.”
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conozca la diferencia

muchas veces el AEH no se diagnostica correctamente,
incluso en pacientes con antecedentes
familiares.®

En un estudio de registro de la prdctica clinica real de pacientes con AEH de tipo 10

2, casi el 50% de los pacientes habian recibido inicialmente 1 0 mds diagndsticos
erroneos (185/418).6

Los diagnésticos errdneos mas frecuentes incluyen, entre otros:*°

e Angioedema alérgico e Trastorno biliar

e Apendiciti e Enfermedad por reflujo gastroesofdagico
e Trastorno biliar o Ulceras pépticas

e Artritis

Los retrasos en el diagnostico pueden tener
consecuencias serias

15 anos ~1de cada 5

Media del retraso diagnéstico Cantidad de pacientes sin diagndstico
para pacientes con AEH que de AEH que se han sometido a procedi-
han recibido un diagnéstico mientos quirdrgicos innecesarios, como
erroneo® apendicectomias y laparotomias®

Los retrasos en el diagnéstico resultan en un aumento del riesgo de muerte.
En un estudio retrospectivo de familias con antecedentes de AEH, casi 1de
cada 10 pacientes murieron por asfixia, la mayoria de ellos sin diagndstico.?

*En un estudio retrospectivo de 728 pacientes de 182 familias en el que se analizaron los casos de muerte en
pacientes con AEH-INH-C1.%
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;como saber
que es AEH?

Conocer las diferencias entre el AEH y otros angioedemas puede ayudar a
una intervencion terapéutica temprana.®™

Al evaluar a un paciente, es importante observar:*

e Recurrencia de episodios;

e Inicio de sintomas durante la ninez o la adolescenciaq;

e Antecedentes familiares;

e Presencia de prodromos, sintomas de dolor en el abdomen u ocurrencia de
edema en las vias respiratorias superiores;

e Ausencia de urticaria o pdapulas;

e Falta de respuesta a tratamientos como glucocorticoides, epinefrina o antihista-
Minicos.

“Recomendamos realizar andlisis en ninos de familias afectadas por el AEH
lo antes posible, y en los hijos de padres afectados.”
-Guia WAO/EAACI internacional para el manejo
del angioedema hereditario’

atras siguiente referencias
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Aunque existen diferentes
formas de AEH, los tipos 1y 2
son los mas frecuentes”

Deficiencia de INH-C1 (AEH de tipo 1,
AEH-1): se caracteriza por niveles de INH-C1
antigénico y funcional bajos."”**

Disfuncion de INH-C1 (AEH de tipo 2,
AEH-2): se caracteriza por niveles de
INH-C1 antigénico normales o elevados,
pero funcional bajos.”#4

Los tipos 1y 2 del AEH son consecuencia de 1 o mds de 450 mutaciones diferentes
en el gen SERPING1, que codifica al INH-C1. En alrededor de 1 en 4 pacientes, una
mutacidon de novo de SERPING1 es responsable de la enfermedad.’

Otras formas de AEH

Otras formas de AEH que no implican mutaciones de SERPING1 incluyen:*

e« Mutacidon genética de F12 (AEH-FXII)

e Mutacidn genética de angiopoyetina-1 (AEH-ANGPTI)
e Mutacidn genética del plasminédgeno (AEH-PLG)

e Mutacidon genética desconocida (AEH-desconocido)

atras siguiente referencias
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tratamientos impacto informado
tipos de AEH cdmo analizar AEH

Conozca como diagnosticar

Si sospecha de AEH...

Comience analizando en su paciente:’

Funcién del INH-C1 baja
Nivel del INH-C1 bajo
Nivel de C4 bajo
Probablemente AEH de
tipo 1

Repetir los andlisis para
confirmar el diagndstico
de tipo T

siguiente

Funcion del INH-C1
Nivel del INH-C1
Nivel de C4

Funciéon del INH-C1 baja
Nivel del INH-C1 normal/alto
Nivel de C4 bajo
Probablemente AEH de tipo 2!

Repetir los andlisis para confir-
mar el diagndstico de tipo 2!

Funcion del INH-C1 normal
Nivel del INH-C1 normal
Nivel de C4 normal’

Si los sintomas persisten,
repetir los andlisis
durante un episodio. Si los
andlisis de sangre son
normales, podrian indicar
una forma de AEH
causada por una
mutacidon diferente del
tipo 1 0 21

referencias
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ccomo puede tratar el AEH?

Mientras que la disponibilidad difiere entre paises, actualmente existe una variedad
de tratamientos para tratar y prevenir los episodios de AEH en pacientes adultos y

pedidtricos.""

De acuerdo con la Guia de tratamiento de la Organizacidon Mundial de Alergia/Aca-
demia Europea de Alergia e Inmunologia Clinica (WAO/EAACI, por sus siglas en
inglés), el AEH puede controlarse con tratamientos a demanda y preventivos."™

Tratamiento a demanda Vv

Profilaxis a corto plazo VY

Profilaxis a largo plazo Vv

Los androgenos, recomendados como tratamiento de segunda linea para
la profilaxis a largo plazo, deben considerarse en forma critica, en especial
ante los efectos adversos androgénicos y anabdlicos, las interacciones
farmacoldgicas y las contraindicaciones.’

atras siguiente referencias
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ccomo puede tratar el AEH?

Mientras que la disponibilidad difiere entre paises, actualmente existe una variedad
de tratamientos para tratar y prevenir los episodios de AEH en pacientes adultos y
pedidtricos."

De acuerdo con la Guia de tratamiento de la Organizacion Mundial de Alergia/Aca-
demia Europea de Alergia e Inmunologia Clinica (WAO/EAACI, por sus siglas en
inglés), el AEH puede controlarse con tratamientos a demanda y preventivos."”

tratamiento a demanda A

e Debe considerarse el tratamiento a demanda para todos los episodios, y estos deben tratarse lo antes
posible.

e Debe tratarse cualquier episodio que afecte potencialmente las vias respiratorias superioresT

e Los episodios pueden tratarse con un concentrado de INH-C1, ecalantida™ o icatibant (un antagonista
del receptor de bradiquinina).’

e Todos los pacientes deben llevar consigo en todo momento tratamiento a demanda para 2 episodios.”’

*La ecalantida (un inhibidor de la calicreina) puede utilizarse para tratar episodios, pero solo estd aprobado en los Estados Unidos.’

profilaxis a corto plazo A

e La profilaxis previa al procedimiento con un concentrado de INH-C1 se recomienda para todos
los procedimientos médicos, quirurgicos y dentales asociados a un impacto mecdnico del
tracto aerodigestivo superior.!

profilaxis a largo plazo A

o Considere la profilaxis a largo plazo para pacientes que experimentan eventos diarios asociados al
aumento de la actividad de la enfermedad.”’

e Se debe evaluar a los pacientes para recibir profilaxis a largo plazo en cada visita, teniendo en cuenta
la carga de la enfermedad y la preferencia del paciente.’

e La administracidon y el intervalo de tratamiento deben adaptarse segun sea necesario para minimizar
la carga de la enfermedad.”

Los androgenos, recomendados como tratamiento de segunda linea para
la profilaxis a largo plazo, deben considerarse en forma critica, en especial
ante los efectos adversos androgénicos y anabdlicos, las interacciones
farmacoldgicas y las contraindicaciones.’
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la carga del AEH puede
continuar luego de un episodio

Incluso luego de la desaparicidn de los sintomas fisicos de un episodio, un paciente
puede aun verse afectado por la falta de previsibilidad del AEH.3

Ademds de ausencias y falta de productividad, los pacientes informaron que el AEH
ha dificultado su desarrollo profesional o educativo al:*

e tener impacto en las elecciones educativas’
e evitar que se postulen a determinados empleos!
e provocar su renuncia o la rotacion de sus cargos dentro de una compania’

38% y 14%
Pacientes con AEH que presentaron ansiedad y depresidn clinicamente significativas,
respectivamente, en comparacion con las tasas en la poblacidon global de 3,6% y

4,4%.1261

Estos sentimientos pueden deberse a:” Los pacientes muchas veces renuncian a:*"®
e vida social interrumpida, e ViQjes y vacaciones,

e aspiraciones educativas afectadas, e determinados pasatiempos,

e ansiedad por futuros episodios, e deportes y actividades fisicas,

e temor de transmitir el AEH a los hijos. e eventos sociales.

No solo se limita a la cancelacion de planes, algunos pacientes no considerarian
estas actividades en primer lugar.?

*En base al cuestionario de Productividad laboral e impedimento de las actividades - Salud general (Work Productivity and Activity Impairment-General
Health) (n=457), distribuido en los Estados Unidos entre noviembre de 2007 y enero de 2008.#
tEn base a respuestas cuantitativas de encuestas (n=186) en el Estudio de carga de la enfermedad del angioedema hereditario (Hereditary Angioedema

Burden of lllness Study) de 2011 en Europa.™?°
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galeria de fotos de sintoma

sin episodio durante un episodio
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sin episodio durante un episodio
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