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Resumen

Objetivos. Latelangiectasia hemorragica hereditaria (THH) es una enfermedad minoritaria de herencia
autosomica dominante caracterizada por la presencia de epistaxis, teleangiectasias cutaneomucosas y
malformaciones arteriovenosas (MAV) viscerales. En este trabajo estudiamos las mutaciones,
manifestaciones clinicas y tratamientos recibidos en una muestra de 20 pacientes.

Métodos: Se trata de un estudio retrospectivo observacional de una cohorte de 20 pacientes con THH
valorados en |la consulta de Enfermedades Minoritarias entre diciembre de 2017 y mayo de 2023. Se ha
recopilado informacion acerca de |as pruebas realizadas, manifestaciones clinicasy tratamiento recibido.

Resultados: En nuestra muestra encontramos 12 mujeresy 8 hombres con una media de 47 afios en €l
momento del diagndstico, entre los que seincluyen 6 grupos familiares. El 60% de |os pacientes presentaron
mutaciones en € gen ACVRLI/ALK1Y, &l 30% en ENG y e 10% en SMAD4. Todos cumplian 3 0 més
criterios de Curagao hallandose epistaxis en un 95% de los pacientes, telangiectasias en un 90%, afectacion
de familiares de primer grado en un 90% y lesiones viscerales secundariasaMAV en un 75%. Paraevauar la
presenciade MAV serealizaron atodos los pacientes RM craneal, Doppler hepético y ecocardiograma
transtoracico con contraste, ademés de angio-TC de arterias pulmonares y/o abdominal y endoscopias
digestivas en los casos necesarios. En este cribado 8 pacientes presentaron MAV hepaticas, 7 pulmonares, 6
gastrointestinales y 6 en el sistema nervioso central. El tratamiento dependié de la gravedad de laclinicay de
los hallazgos en | os estudios de cribado; el 60% recibi6 hierro oral, e 40% hierro intravenoso, &l 25%
transfusion de concentrados de hematies y 1 paciente preciso bevacizumab. En cuanto aterapias invasivas, 4
pacientes requirieron embolizacién de MAV pulmonares y ninguno preciso larealizacion de trasplante
hepatico.

Discusion: La THH se trata de una enfermedad minoritaria con debut entre la 22y 42 década de lavida. Su
diagndstico es clinico de acuerdo con los criterios de Curagao aunque puede complementarse con la
identificacion de una mutacion caracteristica, siendo las més frecuentes las del gen ENG que codificala
endoglinay el gen ACLVRL1 que codificala proteina ALK 1; ademés, existen otras mutaciones como la del
gen SMAD4 gue se asocia a poliposis juvenil. No existe tratamiento curativo por lo que el manegjo variaen
funcién de la afectacion clinica, desde tratamiento de soporte con la administracion de hierro y transfusiones
peri6dicas hasta otros tratamientos como bevacizumab, embolizacion de MAV 'y trasplante hepatico. Por ello
es necesario realizar un diagnostico y seguimiento adecuado paraindividualizar €l enfoque terapéutico.
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Conclusiones: En este trabajo se han descrito las manifestaciones clinicas y tratamientos recibidos en 20
pacientes diagnosticados de THH. En esta muestra destaca la variabilidad en la presentacion clinica,
gravedad y tratamientos recibidos. Por ello concluimos que es necesario estudiar cada caso de forma
individual de cara a ofertar a nuestros pacientes la mejor atencion posible.
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