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 ▶ TANIM
C1 inhibitörü eksikliği olan herediter anjioödem 
(HAÖ), SERPING1 genindeki mutasyonların C1 
inhibitörü (C1-İNH) proteininin eksikliğine (tip 
I) veya işlev bozukluğuna (tip II) neden olduğu 
nadir bir genetik hastalıktır. C1-İNH’nin normal 
olduğu başka HAÖ formları da vardır (HAÖ nl-
C1-İNH). Bazı ailelerde hastalığı açıklayan diğer 
proteinlerde bulunan artan sayıda şüpheli patoje-
nik varyant tanımlanırken, diğer ailelerdeki hasta-
lığın ortaya çıkmasına neden olan patogenez belir-
sizliğini korumaktadır. HAÖ, çoğunlukla cildi ve 
mukozayı (solunum ve gastrointestinal sistem) et-
kileyen kaşıntı veya ürtiker olmaksızın tekrarlayan 
anjioödem atakları ile karakterizedir. Tedavi olma-
dığında şişlik iki ila beş gün içinde kendiliğinden 
düzelse de anjioödem genellikle günlük hayat ka-
litesini kötü yönde etkiler ve laringeal anjioödem 
atağı asfiksi sonucu ölüme neden olabilir (1).

 ▶ SIKLIK VE KALITIM
Herediter anjioödem, cinsiyet veya etnik kökene 
bağlı prevalansta tanımlanmış bir fark olmaksı-

zın, yaklaşık 67.000 kişiden 1’ini etkileyen nadir 
fakat potansiyel olarak yaşamı tehdit eden bir 
hastalıktır. Hastaların yaklaşık %75’inde oto-
zomal dominant kalıtımın genetik bir bileşeni 
vardır. Hastaların %25’inde spontan mutasyon 
görülür ve bu nedenle ailede belirgin bir hastalık 
öyküsü yoktur (2).

 ▶ PATOGENEZ VE HEREDİTER 
ANJİOÖDEM TİPLERİ

C1-İNH bir akut faz reaktanıdır ve serin prote-
az inhibitörleri (serpin) ailesinin bir üyesidir. 
C1-İNH’nin kinin üreten yolaktaki işlevi, C1-
İNH ilişkili HAÖ’in patogeneziyle ilişkilidir (3).

HAÖ’in en iyi karakterize edilmiş formları, 
C1 inhibitörünün eksikliğinden veya işlev bozuk-
luğundan kaynaklanır. C1-İNH eksikliğine bağlı 
olarak HAÖ’de meydana gelen ödem, güçlü bir 
vazodilatör aracı olan bradikininin aşırı üretimin-
den kaynaklanır. Bradikinin damar geçirgenliğin-
de artırıcı etkilere de sahiptir. C1-İNH eksikliği-
ne bağlı HAÖ hastalarında anjioödem epizotları 
sırasında plazma bradikinin düzeylerinin büyük 



40

Pediatri Polikliniklerinde Sık Görülen Vakalar

side etkilidir ancak önemli yan etkileri olabilir. 
Özellikle düşük dozda kullanıldığında, postpu-
bertal erkeklerde en az problem oluşturur. Semp-
tomları kontrol altına almak için gereken dozlar 
yeterince düşükse, kadınlar tarafından da tolere 
edilebilir. Büyüme çağındaki çocuklarda, hamile 
ve emziren kadınlarda kullanılmamalıdır. Anti-
fibrinolitik ajanlar diğer ilaçların hiçbirine ula-
şılamadığı durumlarda uzun süreli profilakside 
denenebilir (1).
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