Rev Clin Esp. 2017;217(Espec Congr):1411

ica

Revis
Espanola

Revista Clinica Espaiiola

https://www.revclinesp.es

V-210 - TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA EN EL AREA
SANITARIA DE SALAMANCA

M. Pérez Garcial, C. Ramirez Baumt, A. Rubio Melladol, E. Bueno Martinez2, C. Reina Baezl, J. Martin Oterinol, M. Pericacho
Bustos3 y R. Gonzélez Sarmiento?

IMedicina Interna; 2Unidad de Medicina Molecular. IBSAL; 3Departamento de Fisiologia y Farmacologia. Hospital Universitario de
Salamanca. Hospital Clinico. Salamanca.

Resumen

Objetivos. Dar a conocer €l impacto de una enfermedad minoritariaanivel del érea sanitaria de Salamanca,
analizando sus caracteristicas, expresion clinicay complicaciones.

Material y métodos: Se analizan los pacientes derivados a consulta con datos clinicos consistentes en
epistaxis espontaneas y de repeticidn, presencia de telangiectasi as mucocutaneas, agregacion familiar y/o
diagndstico de malformaciones vasculares a nivel visceral (cerebral, pulmonar, hepaticas, digestivasy/o
espinal). El periodo de inclusion fue de dos afios, desde mayo 2015 a mayo 2017. Realizamos un estudio
retrospectivo con anadlisis de diferentes variables (servicio de derivacion, cumplimiento de Criterios de
Curacgan, datos epidemiol 6gicos de |os pacientes, sintomaguiay afectacion organica). A todos los casos
clinicos se les realiza estudio molecular para confirmacion de la enfermedad y clasificacion del tipo de HHT.

Resultados: Se incluyeron en el estudio 78 pacientes que fueron vistos en consulta de mayo 2015 a mayo
2017, con los datos clinicos referidos. Los 78 pacientes (casos indices y familiares), pertenecian a 28
familias. Los casos indices fueron derivados por diferentes Servicios todos pertenecientes a Atencion
Especiaizada, principalmente del S. de Hematologia por sangradosy sindrome anémico (14%), seguido de
los S. de O.R.L. por epistaxis de mal control y telangiectasias nasales (11%). Algunos pacientes también
procedian de Consultas Especificas de M. Interna (UCAI y U. de HTA). De los 28 casos indices estudiados
se confirmd HHT con estudio molecular (estudio de ENG, ALK-1, y SMADA4) en 17 pacientes (60,7%),
posteriormente en el rastreo familiar se diagnosticaron otros 20 casos. Teniendo en cuenta los 37 pacientes
confirmados, en un &rea con una poblacién de 350.000 habitantes, determinamos una prevalencia puntual de
1 caso por cada 9189 habitantes, con una distribucion por sexo de 22 casos en mujeres (59,46%) frente a 15
casos en varones (40,54%). Cumplian 2 o mas Criterios de Curagao €l 100% de |os casos indices, y en los
familiares baja a un 95% (5% asintomaéticos). El sintoma predominante fue la epistaxis presente en el 94,5%
delos casosy € 40,54% de |os pacientes tenian afectacion visceral. Unavez confirmado con el estudio
molecular, 32 pacientes padecen HHT-2 (mutacion en ACVRL-1/ALK-1), 5 pacientes HHT-1 (mutacion en
ENG) y de forma exclusiva una poliposis juvenil asociadaa HHT (JP-HT) (mutacion SMADA4).

Conclusiones. A pesar de que €l diagnostico delaHHT va en aumento, contintia siendo una entidad
infradiagnosticada. L os Criterios de Curagao mantienen su vigencia en la actualidad. La epistaxis es el
sintoma mas frecuente. No se trata de una enfermedad banal, ya que en nuestra serie presentan afectacion
organica el 40,45% de los pacientes. En nuestra area el tipo HHT-2 es € mas prevalente. En un 39% de
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pacientes con fenotipo HHT no se encuentra mutacion en los principal es genes afectos (precisando
ampliacién y estudio de otros genes). Al tratarse de una enfermedad de baja prevalencia, es interesante la
existencia de consultas monograficas para mejor identificacion y seguimiento, junto con la participacion en
registros nacionales (RiTHHa). El enfoque sera multidisciplinar en la asistencia, siendo de gran utilidad la
colaboracién con la Investigacion Basica para mejorar su conocimiento.
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