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• No tengo conflicto de interés para esta charla.



AE Hereditario con Déficit de C1-INH 

• Enfermedad genética rara (1:10.000 a 1:50.000 hbts)

• Mutación en uno de los alelos del gen del C1 INH, el SERPING1

• Deficiencia en producción o función del Inhibidor de C1

• Transmisión autosómica dominante

• 20% mutaciones de novo

• Afecta ambos sexos por igual y se ha descrito en todas las etnias

• Edad de inicio más frecuente entre 8-12 años (90% antes de los 20 
años)

Pediatric Hereditary Angioedema: Onset, Diagnostic Delay, and Disease Severity, Crhistiansen et al. Clinical Pediatrics 1-8, 2015 

The international WAO/EAACI guideline for the management of hereditary angioedema—The 2021 revision and update , Allergy. 2022;77:1961–1990. 



Angioedema Hereditario (HAE) 



1er Registro Pacientes con AEH en Chile

• Día mundial de AEH 16/05 (2016)
• Se realizó actividad de screening 

gratuito en pctes con sospecha de 
AEH y/o familiares de pctes para 
descartar/confirmar la enfermedad y 
registrar sus carácterísticas

• Se realizó en el Hospital Clìnico de la 
Universidad de Chile 

• Con aporte de CSL Behring para los 
test diagnósticos

• 83 muestras 

35 muestras        
positivas
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Angioedema Hereditario: Ley Ricarte Soto

En el 3er decreto del año 2018 se incorporó al Angioedema Hereditario 



Prestaciones garantizadas

• Tratamiento Farmacológico: en personas con confirmación diagnóstica de Angioedema 
Hereditario con deficiencia de inhibidor de C1 esterasa tipo I y II (previa aprobación comité 
expertos)

• Concentrado de C1-INH ante crisis de Angioedema 

• Concentrado de C1-INH como profilaxis a corto plazo en caso de cirugía mayor, de cabeza, 
cuello u oral





Datos 
Septiembre/2025

Activos: 250 pacientes
 
Reg Metropolitana: 65%

Sistema de Salud:
Fonasa 72,5% 







Situación actual

• Tenemos cobertura para las crisis On-demand para todos los 
pacientes HAE-C1INH tipo 1 y tipo 2

• Los pacientes con HAE-nC1INH no están en la LRS

• Sin embargo: 
• Revisión estimada de nuestros pacientes en el HSJD (25 pacientes) año 2023

• 12/26 🡪 46% Al menos 1 crisis al mes

• 6/26 🡪 23% Al menos 2 crisis al mes 

• ¿Qué pasa con la calidad de vida de estos pacientes? 



Impacto en la calidad de vida

 William R. Lumry, et al.  Hereditary angioedema: Epidemiology and burden of disease,  Allergy Asthma Proc 41:S8–S13, 2020.
Anthony J. Castaldo, M.P.A., et al. Assessing the cost and quality-of-life impact of on-demand– only medications for adults with hereditary angioedema, Allergy and Asthma 
Proceedings, March 2021, Vol. 42, No. 2 



Brechas 
• Sospecha clínica 

•  Desconocimiento de la enfermedad 
• Pocos Inmunólogos 

• Diagnóstico
• Difícil acceso a exámenes confirmatorio de C1 inhibidor cuantitativo y 

funcional 
• Alto costo de examen genético 



Brechas
 

Hereditary angioedema with C1 inhibitor deficiency: delay in diagnosis in Europe, Zanichelli et al. Allergy, Asthma & Clinical Immunology 2013, 9:29

Retraso importante en el diagnóstico



Brechas 

• Laboratorio
• Niveles de C3 y C4 🡪 screening de fácil acceso

• Cuantificación de C1 inhibidor antigénico por nefelometría (ISP, U Católica, lab Barnafi)  

• Medición del C1 funcional (Lab Barnafi)  

• Diagnóstico diferencial con AE adquirido 
• Niveles de C1q (U Católica) 

• Acs anti C1q (Hospital Regional de Temuco) 

• Estudio genético (in vitae) 

Exámenes de laboratorio disponibles en Chile 



Brechas

• Acceso a tratamiento 
• Alto costo de los tratamientos de profilaxis a largo plazo 
• Sin cobertura de ningún tipo para los HAE-nC1INH



Oportunidades

• 2025 🡪 Ley Enfermedades poco frecuentes, raras o huérfanas 
(ERPOH) 21.734 

• ¿Que podemos esperar con esta ley?
• Programas y acciones en relación a la visibilización de estas enfermedades
• Facilitar el acceso al diagnóstico oportuno  
•  Facilitar acceso a tratamientos de alto costo 

• Incorporar nuevos fármacos para el manejo de las crisis
• Incorporar nuevos tratamientos para la profilaxis a largo plazo para los pacientes con HAE 
• Incorporar a los pacientes con HAE con C1 inhibidor normal (no tenemos datos de este 

grupo de pacientes) 


