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Resumen

Objetivos; Estudiar la prevalencia, forma de presentacion y manejo de la THH en la poblacion del Area
Sanitariade A Coruiiay Cee.

Métodos: Se realiz6 un estudio descriptivo retrospectivo de |os pacientes a seguimiento por THH en la
consulta de Enfermedades minoritarias en el &rea sanitariade A Corufia desde e afio 2017 hastala
actualidad. Fueron val orados antecedentes familiares, forma de presentacion, epistaxis, telangiectasias
cutaneomucosas y lesiones viscerales, |os tratamientos administrados y |a evolucién de la enfermedad. Para
su diagndstico se utilizaron los criterios de Curagao.

Resultados: Se incluyeron 31 pacientes con edades comprendidas entre 22 y 90 afios con una edad media de
56,33. La etapa de presentacion mas frecuente es la infancia aunque la mayoria de los casos se diagnosticaron
en laedad adulta. 25 pacientes presentaban antecedentes familiares. Se realizaron 24 estudios genéticos
siendo el gen ACVRL e mas frecuente (83,3%). El sintoma més frecuente fue la epistaxis, siendo en 30
pacientes el sintoma de debut. Su intensidad y frecuencia fue variable, en el momento de la recogida de datos
9 presentaban un grado de gravedad de epistaxis por escala epistaxis severity score (THH-ESS) moderado,
ninguno de ellos grave. Trece de los pacientes tuvieron que acudir a urgencias en el Gltimo afio por motivos
relacionados con su enfermedad, con una media de asistencia de 7 veces. La consulta mas frecuente fue la
epistaxis. 20 de los pacientes utilizaron tratamiento profilactico de epistaxis, en general poco efectivos. La
forma méas comun de tratamiento del sangrado fue la cauterizacion mucosa (12 pacientes), seguido de
esclerosis con etoxiesclerol y acido tranexamico (10 pacientes cada uno). Menos frecuente fue el
bevacizumab topico (2 pacientes) y procedimientos quirdrgicos en un Unico caso. Otro hallazgo frecuente fue
laanemiaen casi el 50% de |os pacientes, precisando tratamiento con hierro oral y parenteral, 11 pacientes
recibieron transfusiones sanguineas. Unicamente un paciente no presentaba telangiectasias en las
localizaciones caracteristicas. A nivel visceral, se describen 7 pacientes con MAV anivel hepético, 1 con
MAYV cerebral, 11 con MAV pulmonares, 6 con MAV digestivas. Entre los sintomas secundarios, llamala
atencion una prevalencia de un 80,5% de migrafia cuyo riesgo aumenta en relacion ala presenciade MAV
tanto cerebrales como pulmonares. El paciente con MAV cerebral fue intervenido con éxito. 5 pacientes con
MAV pulmonares se embolizaron, uno de ellos con recidiva. Las MAV digestivas fueron tratadas en 5
pacientes con argon, uno de ellos bevacizumab iv y en otro caso octeotride s.c. Durante este periodo 2
pacientes fallecieron por complicaciones de su enfermedad.
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Conclusiones: Las caracteristicas de los pacientes con THH en nuestra area son similares alas descritasen la
literatura. Sigue siendo una entidad infradiagnosticada con complicaciones potencial mente graves que
tenemos que tener en cuenta para poder tratar precozmente sin sintomas'y evitar sus consecuencias.
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