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Qu’est-ce que I'angio-cedeme héréditaire (AOH) ?
- I’AOH est une maladie autosomique dominante et débilitante rare (1:10.000-1:50.000"), résultant d’'un

déficit en inhibiteur C1 fonctionnel (C1-INH) dans le systeme de contact**
- Des antécédents familiaux sont observés dans 75 % des cas®

- En général, les crises se caractérisent par des épisodes de gonflements imprévisibles dans les
membres, les organes génitaux, le tronc, le tube digestif, le visage et le larynx*

- Des l’apparition d’une crise, les symptomes s’aggravent peu a peu sur une période de 24 a 363 heures
et peuvent persister pendant un maximum de 5 jours.

Des signes avant-coureurs précedent-ils les crises ?

- La majorité des patients peuvent prédire qu’une crise est sur le point de survenir d’apres les
symptomes prodromiques.’

- Ces derniers peuvent durer jusqu’a 48 heures, entre autres de la fatigue, des nausées, des douleurs
vagues, une éruption cutanée, des picotements et des sautes d’humeur.”®

Qu’est-ce qui déclenche une crise ?

- Bien souvent, les facteurs déclenchants d’une crise spécifique ne sont pas connus % toutefois, certains
des facteurs déclenchants identifiés comprennent*
* Une détresse émotionnelle (23 % des crises chez 33 % des patients dans le cadre d’un essai clinique)®

* Un traumatisme physique (5 % des crises chez 12 % des patients)?
* Des variations du taux d’cestrogenes (9 % des crises chez 11 % des patients)®

* Autres, notamment une infection, une compression tissulaire, certains aliments, la position assise
ou debout prolongée,’® et le travail dentaire?

Qu’est-ce qui cause 'AOH ?

- Le plus souvent, une mutation dans le gene C1-INH '° cause une réduction de la quantité de C1-INH
fonctionnelle dans le plasma sanguin, qui affecte la voie contact-activation*
* Dans ’AOH de type 1, les patients ont un faible taux de C1-INH>*
* Dans ’AOH de type 2, les patients ont un taux normal de C1-INH non fonctionnelle*

- La dérégulation de l'activité de la kallikréine plasmatique au sein du systeme kallikréine-kinine induit
le clivage du kininogene de haut poids moléculaire et une production excessive de bradykinine, qui est
responsable des signes et symptomes associés aux crises>"

Pourquoi ’AOH est-il souvent sous-diagnostiqué ?

- Larareté, ’hétérogénéité de la présentation et le chevauchement des symptomes contribuent a des
diagnostics erronés®

- Diagnostics erronés fréquents ': angio-cedeme (allergique, 55,7 % ; non allergique, 20,5 %) et troubles
gastro-entérologiques (appendicite, 27,0 % ; trouble biliaire, 5,4 % ; reflux gastro-cesophagien, 4,9 % ;
ulcere gastro-duodénal, 3,8 %)*

*Dans le cadre d’une étude de registre observationnelle ayant porté sur 395 patients, dont 104 avaient fourni des données relatives
aux facteurs déclenchants.

'Dans une étude de registre observationnelle ayant porté sur 633 patients, dont 418 avaient fourni des données relatives a des
diagnostics erronés.
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Comment I’AOH peut-il affecter le quotidien des patients ? awareness, answers, action

- Pendant une crise : douleur, anxiété, inaptitude a accomplir les activités quotidiennes®*

* Il est possible que les individus ne puissent pas participer aux activités de la vie quotidienne telles le
travail et les loisirs, jusqu’a une semaine si une crise n’est pas traitée®”3
« Les symptomes peuvent réapparaitre aussi souvent que tous les 7 a 14 jours s’ils ne sont pas traitéss
- Entre les crises : Les patients ont rapporté des taux plus élevés d’anxiété, de stress, de dépression et
d’autres fardeaux émotionnels's

De quoi s’inquiétent les patients souffrant d’AOH ?

- Des impacts a long terme tels que la mise en péril de la réussite scolaire et de ’avancement
professionnel, I'impossibilité d’exercer certains métiers ou devoir quitter son poste pour de bon '
crainte de transmettre la maladie aux enfants'

- Des crises imprévisibles, de la douleur sévere, de la défiguration et, en fin de compte, de la mort par asphyxie?

Comment I’AOH est-il diagnostiqué ?

- Les tests suivants servent a diagnostiquer ’AOH et a différencier ses divers types®*:
* Tests des compléments
* Tests fonctionnels
* Tests génétiques

- Des la pose du diagnostic, les membres de la famille immédiate doivent également étre testés'”

Qui prend 'AOH en charge ?

- Un médecin expérimenté en matiere d’AOH, tel un allergologue, un immunologue, un dermatologue
ou un otolaryngologue doit superviser les soins du patient*

- Le patient et le médecin doivent travailler ensemble pour élaborer des plans de traitement, tenir des
carnets d’enregistrement des épisodes et des facteurs déclenchants, et discuter avec les membres de la
famille des options de dépistage*

Comment I’AOH est-il traite ?

- Les crises sont réfractaires aux antihistaminiques, aux glucocorticoides ou a I’épinéphrine”

- Les traitements disponibles pour ’AOH de type 1 et de type 2 varient d’une région géographique a 'autre"”

- Ala demande : traitements par C1-INH, inhibiteur de la kalllikréine plasmatique (Etats-Unis uniquement),
antagoniste des récepteurs B2 de la bradykinine ; plasma traité par solvant détergent ou congelé frais,
si besoin est'”

- Prophylaxie : les androgenes atténués et C1-INH sont des traitements approuvés a titre de prophylaxie
a court terme et a long terme,* bien qu’ils aient tous des effets indésirables et que 7 les crises
récidivantes soient fréquentes®

En savoir plus sur knowHAE.com
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