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Resumen

Objetivos: La telangiectasia hemorrdgica hereditaria (THH) es una enfermedad minoritaria, de
herencia autosémica dominante, caracterizada por la presencia de telangiectasias mucocutaneas y
malformaciones vasculares (MV) viscerales. Las MV hepaticas estan presentes en un 41-84% de los
pacientes con THH y pueden ser arteriovenosas, arterioportales y/o portovenosas. Las MV
portovenosas pueden producir encefalopatia hepatica (EH). Esta manifestacion es poco frecuente en
la THH y no existe evidencia sobre la EH subclinica. Con este estudio se pretende describir la
presencia y prevalencia de EH subclinica en pacientes con THH.

Métodos: Se trata de un estudio observacional transversal. Del total de 350 pacientes con THH en
seguimiento activo en un centro de referencia para esta enfermedad, se identificaron los pacientes
con MV portovenosas y se seleccionaron controles 1:1 emparejados por sexo y edad (+ 5 afos) sin
estas MV en un angio-TC realizado en los tltimos 5 anos. Se excluyeron los pacientes con demencia,
encefalopatia clinica en el momento de la valoracién o con cirrosis hepéatica conocida. A todos los
pacientes se les realizaron test telefonicos para detectar EH subclinica (prueba simplificada de
nominacién de animales S-ANT1, test de Pfeiffer y sintomas de esta y se registraron datos
epidemioldgicos, clinicos y analiticos. Se analizaron y compararon estos resultados en los 2 grupos.

Resultados: Se identificaron 28 pacientes con fistulas porto-venosas de los cuales 4 fueron excluidos
(1 por demencia avanzada y 3 por imposibilidad de contactar telefénicamente) resultando en un total
de 24 casos. Posteriormente se seleccionaron 24 controles con THH emparejados. Las
caracteristicas clinicas y demograficas de ambos grupos se observan en la tabla, sin que haya
diferencias significativas entre ellos. Respecto a la prueba S-ANT1, el 54,2% de los casos y el 33,3%
de los controles obtuvieron un resultado patoldgico (p = 0,146). E1 66,7% de los casos presentaron 1
o 2 errores en el test de Pfeiffer respecto un 25% de los controles (p = 0,004). E1 20,8% de los casos
explicaron caidas el ultimo afio mientras que en controles fue del 8,3% (p = 0,416), el 54,2% de los
casos presentaron trastornos de sueno respecto un 12,5% de los controles (p = 0,002) y el 45,8% de
los casos presentaron problemas de atencion respecto un 12,5% de los controles (p = 0,011).
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Casos (n = 24) Controles (n = 24) p

Edad (afios), media (DE) 66,6 (= 12,2) 65,2 (= 11,6) 0,350
Sexo femenino, n (%) 17 (70,8) 17 (70,8) 1,000

Primaria 14 (58,3) 16 (66,7)
Nivel estudios, n (%) Secundaria 2(8,3) 2(8,3) 0,811

Universitarios 8 (33,3) 6 (25)

Negativo 2(0,1) 2(0,1)
Estudio genético, n (%) ENG 7 (33,3) 8 (42,1) 0,820

ACVRL1 9 (57,1) 9(47,3)
Afectacion pulmonar, n (%) 6 (27,3) 8 (33,3) 0,517
Afectacion hepatica, n (%) 24 (100) 17 (73,9) 0,022
Indice cardiaco, media (DE) 3,38 (£ 0,73) 3,05 (= 0,6) 0,157
Afectacion gastrointestinal, n (%) 15 (88,2) 14 (87,5) 1,000
Afectacion SNC, n (%) 1(8,3) 2(16,7) 1,000
ESS, media (DE) 0,78 (= 0,87) 1,00 (£ 0,72) 0,350
Bilirrubina, media (DE) 11 (£ 9,1) 11,8 (£ 11,12) 0,794
Albtumina, media (DE) 44,3 (= 4,3) 44,5 (£ 4,8) 0,890
INR, media (DE) 1,08 (£ 0,11) 1,04 (£ 0,12) 0,292
GGT, media (DE) 49,5 (= 43,6) 54,8 (£ 54,5) 0,726
FA, media (DE) 113,5 (% 75) 104,7 (x 49,4) 0,662
Creatinina, media (DE) 73,7 (= 15,8) 67,8 (£ 12,3) 0,171
Hemoglobina, media (DE) 130,2 (£ 18) 125,1 (£ 21,1) 0,391
Ferritina, mediana [IQR] 78,2 [43,7-280,5] 36,85[23,5-93,7] 0,086
IST, media (DE) 23,9 (x 14,6) 20,7 (£ 20,5) 0,740
ALT, media (DE) 18,12 (+ 8,3) 23 (+ 14,4) 0,171
AST, media (DE) 25,2 (£ 7,8) 23,3 (£ 7,8) 0,463

Discusion: La encefalopatia subclinica o minima se caracteriza por la presencia de déficits
neuropsicologicos objetivables solamente mediante test diagndsticos. Barone et al. (2021) realizaron
test para detectar anomalias neuroldgicas subclinicas en 33 pacientes con THH aunque no
diferenciaron entre aquellos con o sin MVs portovenosas visibles. En nuestro estudio observamos
que los pacientes con este tipo de MVs presentan de forma estadisticamente significativa mas
errores en el test de Pfeiffer, mas problemas de atencion y mas alteraciones del suefio. Aunque no de
forma estadisticamente significativa, se ha observado una tendencia a tener mas caidas y a tener un
test S-ANT1 patoldgico en el grupo con MVs portovenosas.

Conclusiones: Los pacientes con THH y MVs portovenosas tienen mas alteraciones
neuropsicologicas sugestivas de EH subclinica que los pacientes con THH sin estas MVs.
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