Rev Clin Esp. 2020;220(Espec Congr):21

"Revista Clinica
Espafola

Revista Clinica Espanola

https://www.revclinesp.es

EM-021 - AFECTACION CLINICA SEGUN MUTACIONES EN LOS GENES ENG o
ACVRL1 EN LOS PACIENTES CON TELANGIECTASIA HEMORRAGICA
HEREDITARIA EN ESPANA: DATOS DEL REGISTRO RIHHTA

R. Sdnchez Martinez', A. Iriarte Fuster’, ]. Patier de la Pefia’, D. Lépez-Wolf*, A. Ojeda Sosa’, M. Torralba
Cabeza®, A. Ferndndez-Garcia’ y A. Riera-Mestre’

M. Juyol Rodrigo, S. Afion, M. Pérez Garcia, J. Gomez Cerezo, C. Alonso Cotoner, M. Moreno Higueras, R. Gil
Sdnchez, J. Garcia Morillo y L. Diez Langhetée en representacion del Grupo de Trabajo de Enfermedades
Minoritarias (GTEM)

!Servicio de Medicina Interna. Hospital General Universitario de Alicante. Alicante. *Servicio de Medicina
Interna. Hospital Universitari de Bellvitge. L'Hospitalet de Llobregat (Barcelona). *Servicio de Medicina Interna.
Hospital Universitario Ramén y Cajal. Madrid. *Servicio de Medicina Interna. Hospital Universitario Fundacion
Alcorcén. Alcorcén (Madrid). °Servicio de Medicina Interna. Hospital Universitario Insular de Gran Canaria. Las
Palmas de Gran Canaria (Las Palmas). *Servicio de Medicina Interna. Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa.
Zaragoza. 'Health in Code. Health in Code, SL. A Corufia.

Resumen

Objetivos: Comparar las caracteristicas clinicas de los pacientes con telangiectasia hemorragica
hereditaria (HHT) segun las mutaciones en los genes ENG (endoglina) o ACVRL1 (activina).

Material y métodos: Analisis de los pacientes incluidos en el Registro RiHHTa (Registro
Informatizado de la HHT) elaborado dentro del GTEM de la SEMI con la colaboracion Health in
Code, SL. Es un registro prospectivo y observacional que incluye investigadores de 27 hospitales de
Espafa. Se han analizado datos demograficos y caracteristicas clinicas segun mutaciones en ENG o
ACVRLI. El periodo de inclusion fue de junio de 2016 a abril de 2019.

Resultados: Se incluyeron 220 pacientes, 36 (31,9%) con ENGy 77 (68,1%) con mutaciones ACVRL1.
La mutacion se detectd en un exén en el 83,7% e intrénica en un 14,1%. El tipo de mutacion fue
distinto en los pacientes ENG y ACVRL1: frameshift 39,1% vs 25,9%; missense 26% vs 24%;
nonsense 30,4% vs 50%. No hubo diferencias significativas entre pacientes ENG y ACVRL1 en la
edad de inclusion, sexo femenino, = 3 criterios de Curagao, epistaxis recurrente, ESS,
telangiectasias mucocutaneas, antecedentes familiares, malformaciones vasculares (MV) hepéticas o
compromiso gastrointestinal. Los pacientes con ENG fueron estadisticamente significativos, mas
jovenes al diagnostico, presentaban mas fistulas arteriovenosas (FAV) pulmonares y cerebrales que
los pacientes con ACVRL1. Los pacientes con ACVRL1 presentaron de manera estadisticamente
significativa un mayor indice cardiaco (IC) y mayor alteracion de las pruebas de funcién hepatica
que los pacientes ENG. Las derivaciones portovenosas hepaticas fueron mas frecuentes en los
pacientes con ENG sin diferencias significativas en los otros tipos de MV hepéticas.

Conclusiones: Las mutaciones ACVRL1 son mas frecuentes en el registro espafiol RiHHTa. Los
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pacientes con ENG eran mas jévenes, tenian mas FAV pulmonares y cerebrales y mas derivaciones
portovenosas hepaticas. Los pacientes con ACVRL1 presentaban una mayor alteracion de las
pruebas de funciéon hepatica y un IC mas elevado.

Bibliografia

1. Riera-Mestre A, et al. Computerized registry of patients with hemorrhagic hereditary
telangiectasia (RiHHTa Registry) in Spain: Objectives, methods, and preliminary results. Rev
Clin Esp. 2018;218(9):468-76.

0014-2565 / © 2020, Elsevier Espana S.L.U. y Sociedad Espanola de Medicina Interna (SEMI). Todos
los derechos reservados.



