CARTAS AL EDITOR

Angioedema hereditario

(An Esp Pediatr 2002; 56: 472-473)

Sr. Editor:

El angioedema hereditario es una enfermedad autosomica do-
minante debida a una alteracién en el gen que codifica la sinte-
sis del C; inhibidor (cromosoma 11)!. Estas alteraciones se cla-
sifican en tres grupos:

Tipo I. Existe un déficit cuantitativo. Es la mas frecuente (80%).

Tipo II. Existe una alteracion cualitativa, con valores antigéni-
cos normales.

Tipo III. Dominante ligada al X; siendo todos los pacientes mu-
jeres, y tiene C; inhibitoria normal cuantitativa y cualitativamente?.

El C; inhibidor actda a diversos niveles en las vias de las cininas,
fibrindlisis, coagulacion y complemento, de tal manera que su dé-
ficit producira activaciones patologicas de estas cascadas, cuya
traduccion final son crisis de edema subcutineo y/o submucoso?.
Los factores desencadenantes* de estas crisis son variados: trau-
mas, infecciones (Helicobacter pylori), estrés, manipulaciones
dentales, salida de denticion, alimentos liberadores de histamina,
inhibidores de la enzima conversora de la angiotensina (IECA),
alteraciones hormonales (menstruacion, anovulatorios).

Las manifestaciones clinicas, que suelen iniciarse en los prime-
ros anos>®, vienen determinadas por la localizacion del edema.
La afectacion mds frecuente es el angioedema cutineo, sobre
todo en cara y extremidades. Es también frecuente la afectacion
de la mucosa digestiva’, que se puede traducir en vomitos, dia-
rreas, dolor abdominal (que puede ser el Gnico sintoma, pu-
diendo simular un cuadro de abdomen agudo). La afectacion

Figura 1. Arbol genealdgico.
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mas grave es la laringea, con el riesgo de muerte por asfixia
(hasta el 25% de los afectados fallecian por esta causa)>. Otros
sintomas menos frecuentes son el derrame pleural y los sintomas
neurologicos (crisis epilépticas, hemiplejias, afasia), etc.

Se comunica el caso de una nina de 2 anos y 3 meses que pre-
sento, coincidiendo con un cuadro catarral, angioedemas migrato-
rios en pies, manos y rodilla que no cedieron con tratamiento habi-
tual. Antecedentes familiares: madre diagnosticada de angioedema
hereditario. En la exploracion fisica se objetivan edemas en dorso de
los pies, manos y rodilla derecha, sin signos inflamatorios, ni urtica-
ria o prurito. El resto de la exploracion por aparatos normal, salvo la
existencia de un cuadro catarral de vias altas. Exploraciones com-
plementarias: todas normales, salvo las determinaciones de inhibi-
dores C4y Cq, que estaban disminuidas, estando los valores de Cj
normales. El cuadro evolucioné hacia la resolucion de forma es-
pontinea en 48-72 h tras el ingreso. El estudio familiar permiti6 el
diagnostico de 2 casos que todavia no habian presentado sinto-
mas’, y el de la abuela del caso, que habia presentado como Gnico
sintoma crisis de dolor abdominal incapacitante (fig. 1).

El interés de este caso estriba en la infrecuencia de la enfer-
medad, su potencial gravedad y la necesidad de un diagnostico
y tratamiento adecuados y precoces, con el fin de evitar com-
plicaciones y la realizacién de técnicas invasivas innecesarias.

TABLA 1. Pauta de tratamiento del angioedema
hereditario

Crisis grave
Inhibidor C;
25 U/kg/dosis intravenosa
Si no hay mejoria en 60-120 min, repetir dosis
1 ampolla de 10 ml contiene 500 U
Si no disponemos de inhibidor C;
Acido tranexdmico
10 ml/kg/dosis intravenosa, 3-4 veces/dia
Pasarlo lento por riesgo de hipotension
1 ampolla de 5 ml. Contiene 500 mg

Plasma fresco
Existe riesgo de agravamiento en un primer momento
debido al aporte de sustratos

Crisis moderada

Acido tranexdmico
25 mg/kg/dosis por via oral 3-4 veces/dia
1 comprimido tiene 500 mg

Crisis leve
Sintomatico

Profilaxis premanipulaciones/cirugia
Inhibidor C;
25 U/kg/dosis intravenosas unas horas antes




CARTAS AL EDITOR

El diagnostico® de angioedema hereditario se basa en los sinto-
mas compatibles, los antecedentes familiares positivos (20 % son
de novo) y las determinaciones de laboratorio, con C; inhibidor
C, y C4 disminuidos y C;, C3 y CHso normales.

La terapia actual se expone en la tabla 1. Se acepta la poca efi-
cacia del tratamiento con corticoides, adrenalina y anti-H; para
el tratamiento de los brotes de angioedema hereditario®. En las
crisis graves (aquellas con edema laringeo, afectacion abdominal
grave o sintomas neurologicos)®, se postula la administracion in-
travenosa de factor inhibidor C;. Hasta hace pocos afios se ha
utilizado plasma fresco (actualmente en desuso por el riesgo de
transmision de enfermedades, y porque al suministrar sustratos,
a veces agrava el cuadro)®, y mas recientemente, acido tranexa-
mico por via intravenosa®. En crisis moderadas podria utilizarse
el 4cido tranexdmico por via oral’. En las crisis leves, puede ser
suficiente un tratamiento sintomatico. Como profilactico prema-
nipulaciones odontologicas/cirugia, en la actualidad se aboga
por el uso de inhibidor C; intravenoso en las horas previas!.
También se ha usado danazol en tanda corta los dias anteriores.

El tratamiento de fondo se basa en el uso de anabolizantes es-
teroideos (danazol/estanozolol), que es la opcion mas usada en
adultos, y los antifibrinoliticos (IECA/4cido tranexamico). En los
ninos, por los potenciales efectos secundarios de estos fairmacos,
se restringe su uso en casos donde las crisis graves sean muy
frecuentes.
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Sindrome de Schwartz-Jampel
tipo 2 frente a sindrome
de Stiive-Wiedemann

(An Esp Pediatr 2002; 56: 473-474)

Sr. Editor:

El sindrome de Schwartz-Jampel (SSJ) neonatal o Schwartz-
Jampel tipo 2 (MIM: 255800) cursa con displasia 6sea, trastor-
nos articulares, miotonfa fundamentalmente facial, episodios de
hipertermia sin relacién con procesos infecciosos, y dificultades
respiratorias y de alimentacion graves que en muchos casos lle-
van al fallecimiento prematuro del paciente!. En 1971, Stiive y
Wiedemann describieron en dos hermanas un sindrome (MIM:
601559) consistente en displasia 0sea con mayor afectacion de
huesos largos, camptodactilia, distrés respiratorio, episodios de
hipertermia inexplicables y fallecimiento precoz?. Recientemen-
te diversos autores>* han destacado la gran similitud que hay
entre las manifestaciones clinicas y radiologicas del sindrome de
Schwartz-Jampel tipo 2 (SSJ-2) y el sindrome de Stiive y Wiede-
mann (SSW).

Hemos atendido en nuestro hospital un nino, con un cuadro cli-
nico y radiolégico en el que se solapaban las manifestaciones del
SSJ-2 y el SSW, lo cual supone, en nuestra opinion, una nueva ob-
servacion clinica que favorece la hipotesis de que ambas entidades
representan manifestaciones diferentes de un mismo sindrome>. Se
trataba de un vardn, en la actualidad con 4 anos de edad, segunda
gestacion en unos padres jovenes, no consanguineos y fenotipica-
mente normales. Un hermano de 13 anos vive sano. Embarazo y
parto sin problemas. Naci6 a término, con Apgar 6/7. Al nacimiento
presentaba peso de 3.530 g (P55.99), talla, 49 cm (Psy), perimetro ce-
falico de 35 cm (P75.9¢). Ingresé6 en la unidad neonatal por distrés
respiratorio. Presentaba micrognatia, labios contraidos, extremidades
inferiores incurvadas, manos con desviacion ulnar y pies con meta-
tarso varo reductible. Presentd neumotérax derecho que requirio
drenaje permanente durante 4 dias sin precisar ventilacion mecani-
ca. A los 11 dias, cuando ya se habia iniciado la alimentacion oral,
presentd empeoramiento con rechazo de las tomas, fiebre superior
a 38 °C y nuevamente dificultad respiratoria, todo lo cual prolongo
su estancia en el hospital hasta los 2 meses de vida. En su evolu-
cion posterior sufrié numerosos episodios de hipertermia sin rela-
cion con procesos infecciosos, con rechazo de tomas y dificultad
respiratoria, precisando ingreso en el hospital en dos de ellos, a los
4y 5 meses de vida, respectivamente. El cariotipo fue 46, XY (nor-
mal). A los 9 meses una serie radiol6gica 6sea mostro alteraciones
en los nucleos epifisarios y zonas metafisarias de huesos largos, es-
tando ademads el patron trabecular diafisario alterado. Presentaba
coxa vara y displasia acetabular con aplanamiento del cotilo. Ba-
sandose en este cuadro radiologico y a los hallazgos clinicos se
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