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EVENTO DE INICIACAO CIENTIFICA

AVALIACAO CLINICA E MOLECULAR DE PACIENTES COM ANGIOEDEMA
TIPO Ill E SEUS FAMILIARES
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Introducdo: O angioedema hereditario (HAE) € uma doenca genética de heranca
autoss6mica dominante, definida pela deficiéncia quantitativa e/ou funcional do inibidor
de C1 (C1-INH), que acarreta crises de edema e acometimento de varios érgdos. Riedl
(2013) e Garcia (2010) descrevem que a manifestacdo clinica da doenca pode
envolver edema na pele e submucosa em regibes da face, extremidades, genitdlia,
orofaringe, laringe, lingua, vias aéreas, e trato gastrointestinal superior. Em casos mais
graves, se ndo tratados pode ocorrer asfixia fatal. Manifestacdes mais raras envolvem
cefaleia intensa em decorréncia de edema cerebral, retencdo urinéria, ou pancreatite
aguda (GARCIA, 2010). O HAE do tipo lll € o mais raro, afetando principalmente
mulheres e se caracteriza por niveis e atividade normais do C1-INH, associado a
elevados niveis de estrogénio exdgeno e/ou mutacbes no gene do fator Xl da
coagulagéo (F12). Justificativa: Tendo em vista que o HAE é uma doencga rara de
dificil diagnostico pelos clinicos, é de extrema relevancia a ampliagdo dos estudos na
area fornecendo maiores subsidios clinicos e cientificos para o entendimento da
doenca. Objetivo: Estudar a patogénese do HAEIIl descrevendo as caracteristicas
clinicas, bioldgicas e genéticas dos pacientes. Desenvolvimento da investigacédo: O
estudo foi aprovado pelo CEP-HC parecer n° 1.468.193/2016. Fardo parte deste
estudo um grupo de 34 pacientes e 30 controles. Foram avaliados inicialmente os
prontuarios dos pacientes e em uma segunda etapa trabalhar-se-4 a avaliacdo
molecular por meio de reacdo em cadeia da polimerase (PCR) e sequenciamento da
regido dos exons 9 e 10 do gene F12. Resultados: Durante a avaliacdo dos
prontuarios observou-se que os sintomas mais evidentes nos pacientes foram o
edema da face (77,2%) e, o edema de membros (75%). O edema de glote foi
evidenciado em 50% dos pacientes e outro sintoma importante foi que 89,5% dos
pacientes apresentaram dor abdominal durante as crises. Quanto a avaliacdo
molecular, os exons 9 e 10 do gene F12 estdo sendo investigados, seguindo o descrito
na literatura por ser a posi¢do génica associada com maior frequéncia ao HAE. Na
avaliacao molecular ja foram coletadas amostras de sangue e realizada a extracdo de
DNA de todas as amostras, estando o projeto agora em fase de padronizacdo de PCR.
Concluséao: Concordando com a literatura os dados clinicos dos pacientes avaliados
apresentam maior frequéncia de edemas de face e de membros. Um destaque
observado neste estudo foi a alta frequéncia de dor abdominal durante as crises.
Segundo a literatura, esse sinal estd associado com o acometimento do trato
gastrointestinal pela bradicinina — responsavel pela contracdo das células musculares
lisas do trato gastrointestinal —. A avaliagdo molecular fornecerd dados sobre a
associacdo de alteracBes na regido avaliada do gene F12 em relacdo aos sinais
clinicos descritos na literatura e observados nos pacientes.
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