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Resumen

Objetivos: Creacién de un Registro informatizado on-line sobre la telangiectasia hemorragica hereditaria
(THH) en Espafia, con lafinalidad de profundizar en su conocimiento y mejorar el manejo de los pacientes
con THH.

Material y métodos.Con €l objetivo de crear un Registro nacional dela THH en Esparia, desde el Grupo de
Trabajo de Enfermedades Minoritarias (GTEM) de la SEMI, se convocaron unas reuniones de trabajo en
junio de 2015. En ellas asistieron médicos internistas del GTEM y otras especialidades para la elaboracién de
las distintas variables que deberian incluirse en el Registro. Una vez acordado el contenido en diciembre de
2015, la empresa de estudios genéticos Health in Code (A Corufia) desarrollo €l registro de forma
informatizada. Después de un periodo de prueba en abril de 2015, se acordd la version definitiva.

Resultados: El Registro se denomina RiTHHa (Registro Informatizado de la THH) y cuenta con 22
investigadores de toda Espafia. Durante su primer mes, se han incluido 21 pacientes validos. La edad media
ha sido de 56,6 (24-81) afios y un 66,6% eran de género femenino. Todos |os pacientes presentaban 3 0 4
Criterios de Curacao, excepto un paciente que presentaba 2 criterios. A 11 pacientes se les practicé un
estudio genético, resultando positivo para ALK 1 en 8 pacientes y para ENG en 3. Todos |os pacientes
presentaban epistaxis recurrentes, un 90,5% afectacion visceral, un 90,5% antecedentes familiares y un 95%
telangiectasias cutaneo-mucosas. La mediadel Epistaxis Severity Score fue de 5,03 (1,8-9). La afectacion
visceral més frecuente fue la hepética en 10 pacientes, en forma de telangiectasias o fistulas arterio-venosas
mayoritariamente, presentando 3 de ellos un indice Cardiaco > 3 L/min/m2. De |os 8 pacientes con fistulas
arterio-venosas pulmonares en el angio-TC de térax, todos €llos presentaban un paso de contraste grado 1 o
superior segun la clasificacion de Barzilai, y atodos ellos se especificd que debian recibir profilaxis

antibi 6tica ante situaciones de riesgo.

Discusion:La THH es una enfermedad minoritaria de herencia autosdmica dominante. Debido ala
infrecuencia de la enfermedad y a su afectacion sistémica, resulta dificil profundizar en los distintos tipos de
afectacion vascular desde un solo centro.


https://www.revclinesp.es

Conclusiones.RiTHHaes el primer registro de la THH en Espafiay permitird conocer aspectos concretos de
laTHH. En los pacientes incluidos, la mutacién més frecuente ha sido en el gen ALK 1. Laafectacion
visceral més frecuente ha sido la hepética, siendo importante monitorizar €l indice cardiaco. Todos los
pacientes con fistul as arterio-venosas pulmonares presentaban un paso de contraste positivo en la
ecocardiografiay se les recomendd profilaxis antibidtica. El Registro RiTHHa contribuira a optimizar el
manejo de los pacientes con THH.
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