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Two patients with different types of hereditary
angioedema
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ABSTRACT

Hereditary angioedema is a rare, life-threatening disease that can be diagnosed with a good history taking, careful physical
examination, and several laboratory tests. Increasing awareness of this disease can ensure timely diagnosis and treatment.
Therefore, we aimed to present two patients with different types of hereditary angioedema.
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Farkli tipte herediter anjiyo6demi olan iki hasta

OzZET

Herediter anjiyoddem nadir goriilen, hayat tehdit eden ancak iyi bir 6yki alimi, dikkatli bir fizik muayene ve birkag laboratuvar testi ile tanisi konulabilen
bir hastaliktir. Bu hastalikta farkindahgin artiriimasi, tani ve tedavinin zamaninda yapilabilmesini saglayabilir. Bu nedenle iki farkli tipteki herediter anjiyoo-

dem hastalarimizi sunmayi planladik.

Anahtar Kelimeler: Genetik; herediter anjiyoddem; larengeal 6dem.

GiRiS

Herediter anjiyo6dem (HAQ), ekstremiteleri, yiizii, cinsel organ-
lari, bagirsak mukozasini etkileyebilen ve genellikle 6ngoriile-
meyen agrili sislik ataklariyla, larengeal 6demle kendini goste-
ren nadir bir hastaliktir (1). Ust hava yolu 6demleri ile (larengeal
ddem) dliime sebebiyet verebilir (2). HAO otozomal dominant
kalilan bir hastalktir (3). C1 esteraz inhibitorinin azalmasi
bradikinin artisina sebep olur (4). Bradikinin ¢ok gli¢li vazodi-
lator etkiye sahiptir. Kapiller gecirgenligi artirir, diiz kaslarda ka-
silmaya sebep olur, agri reseptérlerini uyarir. HAO (i farkl tipte
gorilebilir. C1 esteraz inhibitor protein diizeyi dusukliGgi ile or-
taya cikan tipi HAO Tip 1 olarak adlandirilir. C1 esteraz protein
inhibitor dizeyi normal olup fonksiyonel olarak yetersizlik bulu-
nan durumlar HAQ Tip 2 olarak adlandirilir. C1 esteraz inhibitér
protein dizeyinin ve C1 esteraz protein fonksiyonunun normal
diizeylerde oldugu ancak klinik olarak HAO bulgulari olan du-
rum HAO Tip 3 olarak adlandirilir (2). Larengeal semptomlar
genellikle yas ilerledikge kendini gésterir. Ug yas alti semptom
goriilmesi oldukga nadirdir (5). Oliimciil bir hastalik olabilmesi-
ne ragmen HAO tanisi, ilk semptom gériilmesinden sonra orta-
lama 8,5 yil gecikme ile konulmaktadir (6). Hen(iz tanisi konula-
mamis bircok hastada aile dykisi, ¢ocukluktan beri siiregelen
tekrarlayici cilt ve karin ataklari bize dogru tani hakkinda bilgi
sunabilmektedir (7). Oliimciil ataklar siklikla dogru tani konu-
lamamasinin bir sonucu olarak etkili tedavinin gecikmesinden
kaynaklanir (8). Literatirde yanhs tani sonucu alerjik reaksiyon
olarak degerlendirilen ve buna istinaden antihistaminik ve pred-
nizolon tedavisi verilen ve larengeal 6deme bagli eksitus olan
hastalar mevcuttur (9). Oliimler etkili acil tedavinin gecikmesin-
den ve/veya etkili ilacin (konsantre C1 esteraz inhibit6r protei-
ni, ecallantide, icatibant) verilmemesinden kaynaklanmaktadir
(10, 11). Farkindahgin artiriilmasi tani konulmasini kolaylastirir
ve béylece HAO hastalarinda 6liim orani azaltilabilir (12, 13).
Kortikosteroidler, antihistaminler ve epinefrin; HAO ataklarinin
tedavisinde etkili degildir. Bu nedenle HAO’niin dogru teshisi
ozellikle 6nemlidir (14). Tedavide C1 esteraz inhibitér konsant-
resi kullanimi larengeal 6demi basarili bir sekilde duzeltir (8).
Acil servislere urtiker ve anjiyoodem sikayetiyle bircok hasta
basvurmaktadir. Bu hastalarin bir kisminin HAO olma ihtimali
her zaman goz onlinde bulundurulmahdir. Aksi takdirde uygun
tedavisi verilemeyen HAQO hastalarinda mortalite artmaktadir.
HAO hastaliginin énemine dikkati cekmek ve farkindaligi artir-
mak icin iki farkli tipteki HAO hastamizi sunmayi planladik.

OLGU SUNUMU

Olgu 1 - Yedi yasinda erkek hasta, acil servisimize sol elde, sag
ve sol ayakta sislikler olmasi nedeniyle basvurdu. S6z konusu sis-
liklerin kasinmadigini ancak agridigini ifade etmekteydi. Bu ag-
rilardan dolay yiriyememekteydi. Hastanin muayenesinde bu
sislikler disinda herhangi bir patolojik durum saptanmadi. Sislik-
lere kizariklik eslik etmiyordu. Hastadan ve babasindan alinan
anamnezde daha 6nce de ara ara viicudun muhtelif yerlerinde
birkag glin siiren sonra kendiliginden iyilesen agrili sislikler oldu-
gu 6grenildi. Hastamizin babasinin Tip 1 HAQ tanusi ile tedavi ol-
dugu da alinan anamnezde 6grenildi. Hastamizin sikayetlerinin
artmasi ve solunum yollarini tutmasi ihtimaline karsi babasinin
icatibant ilaci hazirda bekletildi. Hastamizin yapilan tahlillerinde
C4 duzeyi 7,33 mg/dL (normali 10-40 mg/dL), C1 esteraz prote-
in dlizeyi<4 mg/dL (normali 20-35 mg/dL) ve C1 esteraz protein
aktivitesi %25 (normali %70-130) olarak bulundu. Bu tahliller,
semptomlar ve hastadan alinan 6ykii neticesinde Tip 1 HAO ta-
nisi konuldu (Tablo 1). Hastanin takibinde sekiz saat icinde tim
sikayetlerinin geriledigi, solunum sikintisinin olusmadigi goril-
dii. Hastamiza icatibant ilag raporu hazirlandi. Hastaligi hakkinda
ayrintili bilgi verildi. Kontrole gelmek tizere takibe alindi.

Olgu 2 — On alti yasinda erkek hasta, acil servisimize sol el bi-
leginde sislik olmasi nedeniyle basvurdu. S6z konusu sisligin
kasinmadigini ancak agridigini ifade etmekteydi. Hastanin mu-
ayenesinde bu sislik disinda herhangi bir patolojik durum sap-
tanmadi. Sisliklere kizariklik eslik etmiyordu. Hastadan alinan
anamnezde daha 6nce bacaklarinda siglikler oldugu 6grenildi.
Bu sisliklere ilaveten hastamizda sik sik karin agrilarinin da ol-
dugu 6grenildi. Karin agrilari nedeniyle hastamiz Ailevi Akdeniz
Atesi tanisi ile kolsisin tedavisi almaktaydi. Hastamizin halasinda
ve babaannesinde benzer sisliklerin oldugu ve romatizma tanisi
ile takip edildigi 6grenildi. Hastanin el bilegindeki sislik spon-
tan olarak diizeldi. Hastamizin yapilan tahlillerinde C4 duzeyi
2,9 mg/dL (normali 10-40 mg/dL), C1 esteraz protein diizeyi 32
mg/dL (normali 20-35 mg/dL) ve C1 esteraz protein aktivite-
si %17 (normali %70-130) olarak bulundu. Bu tahliller, semp-
tomlar ve hastadan alinan &ykii neticesinde Tip 2 HAO tanis
konuldu (Tablo 1). Hastamiza icatibant ilag raporu hazirlandi.
Hastahgi hakkinda ayrintili bilgi verildi. Kontrole gelmek lizere
takibe alindi. Taburculuktan 20 giin sonra hastamizin evde karin
agrilari oldu. Bir doz icatibant tedavisi ile karin agrisi diizeldi.
Hastamizin kolsisin tedavisi kesildi. HAO tanisi ile takibine de-
vam edilmektedir.
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ca C1 esteraz inhibitor protein diizeyi
Olgu 1 Dustik Dislk
Olgu 2 Dastik Normal
HAO: Herediter anjiyoddem.

TARTISMA

HAO, William Osler tarafindan ilk defa 1888 yilinda tanimlan-
mistir (15). Nadir gorilen bir hastalik olmasina ragmen potan-
siyel olarak 6liimcil olabildiginden son derece énemlidir (16).
Ataklar halinde ortaya ¢ikan anjiyo6dem viicudun herhangi bir
bolgesini etkileyebilir (ekstremiteler, yiz, dil, visseral organlar,
mesane, liretra, omuz, kalga sisligi, plevral eflizyon) (5). Hasta-
larin tanisi konulana kadar degisik sikayetlerle farkl poliklinikler
ve acil servislere ¢ok sayida basvuru yapmaktadirlar. Bagvurulan
poliklinikler arasinda cildiye, romatoloji, gastroenteroloji, en-
feksiyon hastaliklari ve ortopedi sayilabilir. Hastalar bazen karin
agnisi ataklari sirasinda apendektomi dahi olabilmektedir (17).

Genellikle ileri yaslarda ortaya cikan larenks 8demi, HAQ niin en
korkulan komplikasyonudur ve ataklarin %1’inden daha azinda
goralur (5, 18). Olgularimizda larenks 6demi goérilmemistir.

Taninin konulabilmesi icin hastaligin akla gelmesi gerekmekte-
dir. lyi bir 6ykii alimi, dikkatli bir fizik muayene ve birkag labo-
ratuvar testi ile hastaligin tanisini koymak mimkindir. Tanisi
konulan hastalarin tedavisi giiniimiiz sartlarinda olasidir. HAO
tedavisinin en 6nemli parcasi hasta ve ailesinin egitimidir.

Bizim bu iki olguyu sunmaktaki amacimiz nadir gorilen, hayat
tehdit eden bu hastalikta farkindaligi artirarak tani ve tedavinin
zamaninda yapilabilmesini saglamaktr.

Hasta Onami: Yazili hasta onami bu ¢alismaya katilan hastalarin ailele-
rinden alinmistir.

Cikar GCatismasi: Yazarlar gikar gatismasi bildirmemislerdir.

Mali Destek: Yazarlar bu ¢alisma igin mali destek almadiklarini beyan
etmislerdir.

Yazarlik Katkilani: Fikir — MYO; Tasarim — MESO; Denetmele — SA; Kay-
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