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Cartas al Editor

Angioedema hereditario: una entidad a
recordar

Hereditary angioedema. A condition to
remember

Sr. Editor:

El angioedema hereditario es una enfermedad rara carac-
terizada por episodios recurrentes de edema subcutaneo y
submucoso, sin urticaria. Se debe a un déficit del factor C1
inhibidor del sistema del complemento, por una mutacion en
el cromosoma 11 de transmision autosémica dominante'2.
Este déficit enzimatico conduce a un aumento de la
permeabilidad vascular ante ciertos desencadenantes, los
mas frecuentes son los farmacos (anovulatorios, inhibidores
de la enzima conversiva de la angiotensina), las infecciones
y los traumatismos. Hay diferentes tipos de angioedema,
que se detallan en la tabla 1.

Su prevalencia oscila entre uno cada 10.000 y uno cada
50.000 habitantes en distintas series>*. Las manifestaciones
clinicas suelen comenzar en la primera infancia y pueden
afectar a cualquier érgano®. Sin embargo, el diagnostico
suele ser tardio debido a la inespecificidad de los sintomas.
El diagnostico de laboratorio se realiza por la disminucion
del C4 del complemento y del C1 inhibidor.

Se presenta un caso de angioedema hereditario que
comenzo tras un traumatismo craneal leve.

Se trata de un nino de 9 ahos que acude al servicio de
urgencias por vomitos, 14h después de un traumatismo
craneal de poca intensidad. En la exploracion fisica se
observa un ligero edema en la region frontal izquierda y raiz
nasal, no doloroso y sin hematoma asociado. El resto de la
exploracion fisica por aparatos es normal, salvo discreto
dolor abdominal difuso a la palpacién profunda, sin signos de
irritacion peritoneal. El paciente presenta vomitos escasos
intermitentes, no asociados con la ingesta.

Como antecedentes, solo destaca la presencia de un
episodio similar tras otro traumatismo craneal, el afo
anterior. No hay antecedentes familiares de edemas recur-
rentes.

Dada la presencia de edema frontal, sin hematoma ni
dolor, y de vomitos no proporcionales a la levedad del
traumatismo, se sospecha angioedema y se realiza el estudio
analitico correspondiente. En el estudio del complemento se
observan valores del C4 de 3mg/dl (valores normales: 10 a
40mg/dl), el C1 inhibidor de 7,6 mg/dl (valores normales:
22 a 45mg/dl), el C3 de 161 mg/dl (valores normales: 90 a

180 mg/dl) y el C1q de 15mg/dl (valores normales: 10 a
25mg/dl). El resto de las determinaciones (hemograma,
pruebas de funcion hepatica, hormonas tiroideas, velocidad
de sedimentacion globular, anticuerpos antinucleares, fac-
tor reumatoide, prick test e inmunoglobulina E especifica
para alergenos inhalantes) resultan normales.

Asimismo, se realiza un estudio del complemento a los
padres y al hermano, que resulta normal.

Con estos datos, se llega al diagnéstico de angioedema
hereditario de tipo 1. En una revision, 5 dias tras el
traumatismo, persiste edema frontal y nasal leve, y han
cedido los vomitos y el dolor abdominal.

Dado que el paciente no presenta mas de un episodio leve
al ano, se mantiene una actitud expectante sin tratamiento
profilactico a largo plazo y se aconseja utilizar un brazalete
identificativo que informa del diagnostico.

Hay pocos casos de angioedema hereditario descritos en
ninos y, en la mayoria de éstos, el diagnostico se facilita por
la presencia de casos en la familia®*. Sin embargo, hasta un
50% de los pacientes con angioedema hereditario carece de
antecedentes familiares conocidos®, como es el caso de este
paciente. Esto es debido a que la enfermedad tiene
penetrancia incompleta y a que en mas del 25% de los casos
se asocia a mutaciones de novo’.

En Espana un estudio reciente estima la prevalencia de esta
enfermedad en uno cada 100.000 habitantes®. Probable-
mente, esto se deba a que la entidad es infradiagnosticada.

Algunas formas de presentacion del angioedema heredi-
tario pueden resultar dificiles de identificar. En el caso
presentado, los vdmitos podrian interpretarse como sintoma
neurologico secundario al traumatismo craneal y el
edema local, como inflamatorio. Sin embargo, el edema
facial no era doloroso y los vomitos se precedian de dolor
abdominal y ambas caracteristicas hicieron sospechar otra
etiologia.

En cuanto al tratamiento, se ha demostrado que la
adrenalina, los corticoides y los antihistaminicos no son
Utiles. Ademas de evitar los factores desencadenantes, el
tratamiento mas eficaz en el caso de un ataque agudo es el
C1 inhibidor. También son eficaces los agentes antifibrino-
liticos, el plasma fresco congelado y los androgenos
atenuados*”'8. Asimismo, estos tratamientos se utilizan
como profilaxis a largo plazo, en pacientes con ataques
frecuentes y a corto plazo, previo a intervenciones de riesgo
como manipulacién dental o intubacion.

La importancia de esta enfermedad radica en su potencial
gravedad, por la posibilidad de edema laringeo, siendo la
mortalidad general es 25 al 40%%%'°. Ante una crisis de edema

Tabla 1 Tipos de angioedema

Alteracion Edad C1-INH C4 Ciq
Hereditario
Tipo | Déficit del C1-INH Infancia/adolescencia l l N
Tipo Il Disfuncion del C1-INH Infancia/adolescencia N/ 1 ! N
Tipo Il Dependiente de estrogenos Infancia/adolescencia N N N
Adquirido
Tipo | Consumo del C1-INH Adultos (asociado con neoplasias, infecciones y l 1 !
Tipo Il Anticuerpos anti-C1-INH enfermedades autoinmunitarias) N/ | l !

C1-INH: factor de complemento 1 inhibidor; N: normal.
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prolongado, no doloroso, es crucial sospechar esta enferme-
dad, incluso aunque no haya antecedentes familiares.
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Sindrome de Miller Fisher en la edad
pediatrica: descripcion de 3 casos

Miller Fisher syndrome in paediatrics: A
description of 3 cases

Sr. Editor:

El sindrome de Miller Fisher (SMF), variante del sindrome de
Guillain-Barré (SGB), se caracteriza por la oftalmoplejia, la
ataxia y la arreflexia, y es muy raro en la edad pediatrica.

Caso 1

Nifia de 12 anos con fiebre de 48h de evolucion, disfagia,
dificultad respiratoria, parestesias en las extremidades
superiores y marcha ataxica. Referia una gastroenteritis
dias antes. La exploracion evidencié abolicion de los reflejos
osteotendinosos en las extremidades, paralisis facial bilat-
eral y oftalmoplejia izquierda. Con orientacion de SMF se
inici6 gammaglobulina intravenosa. A las 48h aument6 la
dificultad respiratoria y requirié ventilacion mecanica. Se
observo paresia completa de oculomotores, pupilas mid-
ridticas arreactivas sin reflejo corneal y paresia de las
extremidades superiores. Ante la escasa respuesta al
tratamiento se realizd plasmaféresis, e inici6 mejoria a las
2 semanas.

La resonancia magnética de craneo-medular, el estudio
del liquido cefalorraquideo (LCR) el electromiograma (EMG)
y las velocidades de conduccion (VC) fueron normales las
primeras 48h. A los 7 dias se observé hiperproteinorraquia
(0,67 g/1) sin pleocitosis. El EMG a los 15 dias era compatible
con neuropatia axonal motora. Se detectaron anticuerpos
antigangliosido GQ1b en el LCR (ELISA, titulo 1/2.000).

La paciente requirid ventilacion mecanica, previa tra-
queostomia, durante un mes, con retirada progresiva en los
2 meses siguientes. Recuperd la marcha a los 2 meses y
medio y se le dio el alta a los 3 meses. Un EMG a los 2 meses
mostro signos de reinervacion. Un afo después presentd una
recuperacion completa, aunque persistio la abolicion del
reflejo fotomotor pupilar.

Caso 2

Nifo de 2 afos y 4 meses con marcha inestable de 48 h de
evolucion. En las ultimas horas presentaba debilidad de las
extremidades superiores y limitacion de la motilidad ocular.
Referia gastroenteritis por Campylobacter jejuni 3 semanas
antes del inicio del cuadro. Presentaba disminucion de los
reflejos osteotendinosos en las extremidades inferiores,
pérdida de la fuerza proximal en los brazos, ataxia y
oftalmoplejia bilateral. La resonancia magnética de craneo-
medular, el EMG y las VC realizados en las primeras 48 h
fueron normales. Se apreci6 disociacion albimino-citologica
en el LCR. El paciente recibi6 gammaglobulina intravenosa e
inicio mejoria a las 48-72h. Se le dio el alta a los 9 dias y
recuper6 la movilidad ocular a los 2 meses.

Caso 3

Chico de 17 anos con parestesias faciales de 48h de
evolucion, diplopia y marcha ataxica. Referia rinitis y tos
de 4 dias de evolucion. La exploracion mostraba paresia
bilateral de sexto y séptimo pares, parestesias faciales sin
déficit sensitivo y abolicion de los reflejos osteotendinosos
en las extremidades. Una TC craneal y un analisis de LCR
a los 3 dias resultaron normales. Con orientacion de
SMF se inici6 gammaglobulina. Al cuarto dia presentd
debilidad de las extremidades, disfonia, disfagia y dificultad
respiratoria, y requirio ventilacion no invasiva durante 24 h.
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