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RESUMEN

El angioedema hereditario es una Inmunodeficiencia primaria por deficiencia del sistema del
complemento, caracterizada por episodios recurrentes de edemas de la piel, las mucosas y los
tejidos submucosos. El dolor abdominal asociado con angioedema puede ser confundido con un
abdomen agudo y conducir a cirugias innecesarias. El edema laringeo representa un riesgo para la
vida del paciente, pues puede ocasionar la muerte por asfixia. En las mujeres, las variaciones
hormonales parecen tener una fuerte incidencia sobre la enfermedad. Este edema no responde al
tratamiento con esteroides ni antihistaminicos, por tanto hay que diferenciarlo del edema alérgico y
saber tratarlo. Es imperativo el diagnéstico oportuno de este padecimiento, con la finalidad de
establecer un tratamiento adecuado y reducir el riesgo de muerte; por tanto, es muy importante la
educacion del personal médico sobre esta rara enfermedad, que en esta provincia tiene una alta
incidencia.

DeCS: envejecimiento de la poblacién.

ABSTRACT

Hereditary angioedema is a primary immunodeficiency disease due to a deficiency in the
complement system, which is characterized by recurrent episodes of swelling that may affect the
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skin, mucosas and submucosal tissues. Abdominal pain associated with angioedema can be
confused with an acute abdomen and leads to an unnecessary surgery. Laryngeal edema means a
risk for the patient's life, because it can cause death due to suffocation. Hormonal variations in
women seem to have a high incidence on this disease. This edema does not respond to treatment
with steroids and antihistamines, that's why it has to be differentiated from allergic edema in order
to know how to treat it. The appropriate diagnosis of this disease is necessary to establish the
adequate treatment and to reduce the risk of death; therefore education of the medical staff in
relation to this affection is very important because of the high incidence in this province.

DeCS: demographic aging.

Las inmunodeficiencias primarias (IDP) son enfermedades caracterizadas por trastornos del
sistema inmunolégico, como resultado de un defecto intrinseco o genético, y se han considerado
«raras» 0 poco frecuentes a nivel mundial. Sin embargo, del 70 al 90 % permanecen sin
diagnéstico, lo que constituye un subregistro en la mayoria de los paises del mundo.' Una
identificacién precoz de la enfermedad es esencial para lograr un buen pronéstico y calidad de vida
de estos pacientes, lo cual se realiza con gran frecuencia de forma tardia o no son diagnosticados.
Como parte del Proyecto ramal para el diagnéstico de inmunodeficiencias primarias en esta
provincia, se confeccion6 el Registro Inmunoepidemioldgico de angioedema hereditario (AEH) en
Villa Clara, y actualmente se esté trabajando en la caracterizacion desde el perfil inmunolégico,
genético y epidemioldgico a todos estos pacientes registrados, y se continla realizando el
pesquisaje de nuevos pacientes. Es muy importante contar con un registro de pacientes de AEH,
que se encuentra en proceso, y con programas para gestionar y mejorar la asistencia sanitaria a
los afectados, ademas de la necesidad de seguir investigando y ampliando la evidencia cientifica
en torno a esta enfermedad. Se trabaja en la confeccion del arbol genealdgico de cada familia 'y en
la asesoria genética.

El angioedema hereditario o familiar es una inmunodeficiencia primaria por deficiencia del sistema
del complemento, que provoca un déficit o un mal funcionamiento en la proteina inhibidor de C1-
esterasa (C1 inhibidor) que, entre otras funciones, controla la sintesis y liberacion de la
bradiquinina, potente mediador de la inflamacién.”

El AEH se caracteriza por tumefacciones recurrentes (edemas) de la piel, las mucosas, los tejidos
submucosos y los érganos internos, que puede afectar cualquier parte del cuerpo; tipicamente
involucra las extremidades inferiores y superiores, la cara y la via respiratoria, o el aparato
digestivo (dolor abdominal), que puede ser letal. La hinchazén es dolorosa, no pruriginosa, sin
aumento de temperatura. El diagndstico se establece al cumplir con un criterio clinico mayor y un
criterio de laboratorio, por las caracteristicas del cuadro clinico, por los antecedentes familiares, y
porque el edema no responde al tratamiento con esteroides ni antihistaminicos.??

En Villa Clara, muchos de los pacientes que sufren esta enfermedad no tienen un diagnéstico
certero ni un tratamiento especifico; sin embargo, sobre la base de los criterios clinicos (mayores y
menores) y de laboratorio (determinacion de C3 y C4 del complemento), los autores infieren que
esta es la provincia de Cuba que tiene la mayor incidencia de esta IDP, a pesar de no contar con la
determinacién del C1 inhibidor.”®

El diagnostico de angioedema hereditario debe investigarse en todos los casos de edema de piel,
mucosa Y tejidos submucosos. El diagndstico diferencial es amplio, lo que obliga a realizar historia
clinica, exploracion fisica y estudios de laboratorio detallados en estos pacientes. El escrutinio de
inicio es sencillo, con la medicion de C3 y C4, y posteriormente apoyar el diagnéstico con estudios
méas especializados. Una vez establecido, el tratamiento debe ser integral.>* Aunado a la terapia
farmacoldgica, siempre debera considerarse la educacion al paciente y sus familiares, con la
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finalidad de identificar oportunamente situaciones de riesgo y complicaciones que son
potencialmente fatales, por lo que requieren atencién de urgencia. Algunos profesionales tienen
desconocimiento de esta inmunodeficiencia y no hay acceso a los tratamientos de eleccién. Por
ello, es importante dar a conocer las caracteristicas de esta enfermedad, que puede ser mortal y el
tratamiento especifico para cada etapa, lograr que esta provincia tenga una asignacion de los
medicamentos que se usan en el mundo con eficacia, lo que redundara en la calidad de vida de los
pacientes. La enfermedad es mas dificil en las mujeres, debido a que varia mucho en relaciéon con
las hormonas; la menstruacién y el embarazo parecen tener una fuerte incidencia sobre la
enfermedad, por lo que es importante que el médico domine qué anticonceptivo debe usar la mujer
con AEH y qué hacer cuando ella se encuentra embarazada.’ El angioedema hereditario causa
dolor abdominal y se puede confundir con un abdomen agudo. Los pacientes pueden sufrir un
ataque de dolor de inicio subito o con el antecedente de cuadros repetidos de dolor crénico. Si
afecta el aparato digestivo, representa un reto diagndstico, ya que un tercio de los pacientes
pueden ser sometidos a procedimientos quirdrgicos innecesarios.®”’

Las personas que padecen esta enfermedad deben ser controladas regularmente por un
especialista en Inmunologia, para que reciban la mejor atencién. Debido a que es potencialmente
fatal, es imperativo realizar el diagnéstico oportuno, con la finalidad de establecer un tratamiento
adecuado y reducir el riesgo de muerte por asfixia. Es muy importante la educacion del personal
médico sobre esta rara enfermedad, que no debe confundirse con el diagndstico de un edema de
origen anafilactico. Un tratamiento inadecuado con esteroides o antihistaminicos, en las crisis de
edema en el AEH, puede conducir a un desenlace fatal. Existen tratamientos altamente efectivos
desde hace un tiempo considerable, establecidos para el episodio agudo y para la profilaxis a largo
y corto plazos, pero los pacientes no logran un acceso adecuado a ellos y, ademas, existe
desconocimiento sobre su empleo, diagndéstico y tratamiento. En la actualidad, los dos
medicamentos aprobados internacionalmente para el tratamiento de esta afeccién, con mayor
eficacia, son el Berinet P y el Icatiban.2™® Es imprescindible conocer los tratamientos que existen
en el mundo y adaptarnos a la disponibilidad en nuestra provincia.
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