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Se vocé ou um membro da sua familia teve inchacos inexplicaveis, use [ N ADAH
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este guia para aprender mais sobre o AEH e como se diagnostica.
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conheca a doenca

sinais e sintomas de
angioedema hereditario (AEH)

O principal sintoma do AEH ¢ um inchago stbito, as vezes doloroso, em quase qualquer parte do corpo.

Estas “crises” de inchaco do AEH podem acontecer sem aviso prévio e durar dias. Podem também ser

incapacitantes e dificultar a execuc@o das tarefas didrias.!
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O inchacgo na garganta pode implicar
risco de vida porque pode causar asfixia'
- Se sentir que a sua garganta estd
afetada, recorra imediatamente
ao Servico de Urgéncia

As crises abdominais podem ser

extremamente dolorosas e causar

vomitos e diarreia**+

- E possivel ter uma crise abdominal
sem qualquer inchaco visivel

qualquer um pode ter AEH
Homem ou mulher, jovem ou idoso,
independentemente da etnia.

Com frequéncia, outros membros
da familia também terdo a doenca,
uma vez que esta ¢, de um modo

geral, hereditaria.!



as crises de AEH

sdo imprevisiveis

Uma crise pode comecar numa parte
do corpo e espalhar-se para outra.!

o AEH pode surgir sob muitas formas

Os sintomas de AEH podem manifestar-se de formas muito diferentes de pessoa para pessoa e até mesmo
na mesma pessoa. Por exemplo, alguém com AEH pode ter crises mais frequentes durante a puberdade.
Ou alguém que, normalmente, tem crises de inchaco abdominal ainda poderd ter uma crise de inchago

na garganta ou noutro local.>>°

Algumas pessoas tém uma sensacgdo de formigueiro antes de uma crise. Podem também ter uma
erupgdo na pele, mas sem comich@o, antes do inicio do inchaco.”®

Se nio forem tratadas, as crises de AEH podem durar dias. O inchago geralmente piora em 24 horas
e depois desaparece, lentamente, nas 48 a 72 horas seguintes.'

potenciais fatores desencadeantes de uma crise

As crises de AEH poderéo ser causadas por um fator desencadeante. O AEH pode variar muito

de pessoa para pessoa, portanto os seus fatores desencadeantes podem ser muito diferentes.
Para algumas pessoas, traumatismos fisicos, como cair de uma bicicleta, podem causar uma crise.
Noutras pessoas uma crise pode ser desencadeada por algo tdo simples como o movimento
repetitivo de utilizar uma tesoura.**°

Alguns fatores desencadeantes comuns sdo:**°

‘. Stress emocional

(9 Les?o leve, cirurgia ou procedimento dentdrio

1‘ Infecdo

Influéncias hormonais, tais como menstruagéo, ou tomar certos

tipos de contraceptivos orais

OJ' Atividades fisicas, tais como cortar relva

6? Toma de determinados medicamentos



conheca a causa

o AEH é causado por uma mutagao genética

Existem mais de 450 mutac¢des genéticas conhecidas associadas ao AEH, mas ¢ precisa apenas uma para
causar a doenca. A maioria dessas mutacdes afeta uma proteina chave do corpo humano que se chama
inibidor da esterase C1 (C1-INH). Essa proteina ¢ responsavel por controlar os inchagos no corpo humano.™

Quando néao hé suficiente

C1-INH funcionante... 1‘ 1~ " ’ ,

C1-INH —— calicreina —— bradicinina —— Crise de AEH
¢ a calicreina plasmaética e é produzida demasiada O que leva ao inchago e
torna-se hiperativa... bradicinina. & dor de uma crise de HAE.

existe mais de que um tipo de AEH

O tipo 1 ¢ o mais comum, sendo responsavel por cerca de 85% dos casos de AEH. As pessoas com AEH
Tipo 1 ndo produzem suficiente C1-INH.!

O tipo 2 ocorre em cerca de 15% das pessoas com AEH. As pessoas com AEH Tipo 2 tém C1-INH

suficiente, mas este ndo funciona da maneira que deveria.’

Outros tipos: num niimero muito pequeno de pessoas, o C1-INH é normal. Essa condi¢do costumava

chamar-se AEH Tipo 3, mas como hd uma série de mutacdes que podem causar AEH com C1-INH normal,

jd ndo se usa essa designagdo.’

geralmente, o AEH ocorre em familias
e é por isso que se denomina de “hereditario”

Se um dos pais tem AEH, cada filho tem tem 50% de risco de herdar o gene responsavel pela doenga (gene
com alteracdo para o AEH). Se uma crian¢a ndo herdar o gene responsdvel pela doenca, ndo ird transmitir

o mesmo a geracdes futuras.'

Se for diagnosticado com AEH, certifique-se de que incentiva os seus familiares a conversar
com os seus médicos sobre serem testados relativamente a esta doenga.

I Gene normal

I Gene com alteragdo para o AEH

crianga crianga
progenitor progenitor sem AEH com AEH
sem AEH com AEH



saiba como
ser diagnosticado

comece por conversar com o seu médico

Se vocé tiver episédios repetidos e inexplicaveis de inchaco ou dor, o seu médico, provavelmente,
questiona-lo-a sobre esses sintomas e sobre quando os detetou pela primeira vez. O seu médico também
poderd perguntar-lhe se alguém na sua familia tem episédios de inchaco ou tem AEH diagnosticado.”

Mesmo que mais ninguém na sua familia tenha AEH vocé poderd té-lo. Uma em cada quatro pessoas
diagnosticada com AEH n#o herdou a doenca dos progenitores, mas desenvolveu a doenca devido a uma

mutagdo genética.”

Se o seu médico achar que vocé podera ter AEH, utilizard, provavelmente, uma andlise de
sangue para confirmar o diagnéstico. Essa andlise ajudard a determinar se vocé tem AEH
e se este € do Tipo 1 ou 2."

o diagnéstico incorreto
é frequente

Uma vez que o AEH ¢ uma doenca rara, poucas
pessoas conhecerdo a mesma, incluindo muitos
meédicos. Na verdade, muitos médicos nunca
chegardo a ter contacto com um doente com AEH,
pelo que obter um diagndstico preciso e atempado
poderd ser um desafio. Algumas pessoas poderdo
demorar anos até perceber qual é a causa das suas
crises.”

Pensa-se que, em todo o mundo, apenas 1
em 50.000 pessoas sofre de AEH!

Os sintomas de AEH podem ser muito semelhantes
aos sintomas de outras doencas mais comuns.
Com muita frequéncia, as crises a nivel da pele sdo
erradamente interpretados como reacdes alérgicas.
As crises abdominais sdo, frequentemente,
confundidas com apendicite ou sindrome do
intestino irritavel.*

Num inquérito a 313 pessoas com AEH, quase
65% dos respondentes foram diagnosticados
incorretamente com outra doenca antes de
lhes ter sido diagnosticado AEH
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ha sempre mais
para saber

sobre o AEH

o diagnéstico é apenas
o primeiro passo

Se vocé sabe que tem AEH, lembre-se de que nédo
estd sozinho. Embora o AEH seja uma doenca rara,
ha grupos de apoio, associacdes de doentes e outros

recursos que podem ajuda-lo.

E provével que outra pessoa da sua familia tenha AEH,
pois cerca de 75% dos casos sdo hereditdrios.” Ajude a
informar e capacitar os seus familiares acerca do AEH
e incentive-os a discutir a doenga com os médicos,
assim como a fazer uma andlise de diagndstico.
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