Hereditarni angioedém

Hereditarni angioedém (Deficit C1 inhibitoru, OMIM: 106100 (http://omi
m.org/entry/106100)) je geneticky podminéné onemocnéni imunitniho
systému s autosomalné dominantni dédi¢nosti. Nejedna se o klasickou
imunodeficienci, kdy by byl postizeny jedinec vystaven vySSimu riziku
infek¢niho onemocnéni, ale jde o hereditarni chorobu imunitniho systému,
kdy mutace v genu pro jednu z komponent imunitniho systému svého
nositele poskozuje.

Patogeneze

Mutace postihuje gen pro inhibitor C1 slozky komplementu (C1-INH,
lokalizace 11911-q13.1). Produkt mutovaného genu se bud netvori vibec
nebo je nefunkéni. Tato skute¢nost znamena, ze kazdy (byt minimalini a Otekla ruka u pacienta s hereditarnim
neskodny jako tfeba drobné poranéni) podnét vede k aktivaci celé angioedémem

komplementové kaskady, za klinické projevy je odpovédna zvysend tvorba

bradykininu, ktera je za normalnich okolnosti regulovana inhibici

premeény prekalikreinu na kalikrein diky C1-INH.

Klinicky obraz

Navenek se onemocnéni projevuje otoky podkozi a sliznic, které jsou bledé, nesvédivé, bez lokalniho zvyseni
teploty. Nebezpeéné mohou byt otoky sliznic respiraéniho traktu, postiZzeni sliznic traviciho traktu se mlze

v vy

projevit zazivacimi obtizemi, v téz3i formé bolestmi a éasteénou stfevni nepriichodnosti a napodobuji
nahlou prihodu brisni, u postizeni sliznice mocového traktu hrozi retence moci.

Onemocnéni ma pozdéjsi nastup, nékdy az v dospélém veéku.
Diagndza

Diagndza se opirad o prikaz nizké hladiny C4 slozky komplementu (vlivem konsumpce) a velmi nizké (u
nefunkcni formy C1-INH i normalni nebo vysoké) hladiny C1-INH.

Diferencialni diagnéza

Diferencialné diagnosticky je nutné odlisit ziskané formy — paraneoplastické (konsumpce C1-INH v nddorové tkani),
parainfekéni (vzacné u infekce Hellicobacter pylori) a polékovy (u terapie ACEl az v 0,3—1 %!l1)).

Lécba
V akutni Ié¢bé se pouzivaji antagonista receptoru B2R pro bradykinin — ikatibant s.c. a i.v. substituce C1-

INH. Jako dlouhodobé profylaxe se podavaji antifibrinolytika (kyselina tranexamova) a danazol (derivat
ethinyltestosteronu).
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