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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas basales y complicaciones tras un afio de seguimiento de
pacientes con telangiectasia hemorrédgica hereditaria (HHT).

Métodos: Estudio descriptivo de una cohorte prospectiva de pacientes con HHT en seguimiento en
consulta monografica de Medicina Interna. Datos recogidos de pacientes con seguimiento de un afio
entre abril del 2021 y del 2022. Se incluyeron pacientes > 18 afnos con diagndstico de HHT. Se
excluyeron enfermedades autoinmunes y oncoldgicas activas, infecciones graves o cirugias en los
ultimos dos meses. Se describieron variables demograficas, clinicas y genéticas. Como variables de
desenlace se tuvieron en cuenta el desarrollo de nuevas malformaciones arteriovenosas (MAV),
necesidad de esclerosis nasal o intervencionismo radioldgico, la necesidad de ingreso por
hemorragia grave y mortalidad. Las variables se describen mediante frecuencias, media (desviacion
tipica). El estudio fue aprobado por el comité de ética.

Resultados: Se analizaron 51 pacientes, con edad media de 48,6 = 14,3 anos, 28 (54,9%) mujeres.
Las comorbilidades més frecuentes en la poblacion fueron: dislipemia (11,8%), hipertension arterial
(9,8%), y diabetes mellitus (3,9%). Unicamente un paciente (2,0%) se encontraba anticoagulado por
fibrilacion auricular y dos pacientes (3,9%) estaban antiagregados. Un total de 24 (47,1%)
presentaban mutacion en el gen ENG, frente a 20/51 (39,2%) en el gen ALK, mientras que siete
pacientes se encontraban pendientes de resultado genético. Con respecto a las telangiectasias, las
localizaciones mas frecuentes fueron en labios (62,7%), seguidas de la lengua (54,9%), mucosa oral
(47,1%) y dedos (41,2%). La escala de gravedad de epistaxis (ESS) presenté valores medios de 2,3 *
1,5 puntos. Cuatro pacientes presentaron complicaciones infecciosas: COVID-19, infeccion de la
cavidad oral, infeccion del tracto urinario y meningitis bacteriana mientras que un paciente requirié
ingreso por sangrado arterial grave (2,0%), otro present6 un sangrado cerebral (2,0%) y cinco
(9,8%) refirieron disnea. Cuatro pacientes presentaron recanalizaciones de MAVs pulmonares
(7,8%), cinco con nuevas MAVs pulmonares (11,8%) y dos con nuevas MAVs hepéticas (3,9%). Se
realizaron siete intervenciones: una embolizacién pulmonar (2,0%), una fulguracion de MAV
digestiva (2,0%) y cinco esclerosis nasales (9,8%). Ningun paciente fallecié.

Total 51
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Edad 48,6 = 14,3
Mujeres 28 (54,9%)
Fibrilacion auricular 1(2,0%)
Hipertension arterial 5 (9,8%)
Enfermedad pulmonar obstructiva cronica 1(2,0%)
Diabetes mellitus 2 2 (3,9%)
Dislipemia 6(11,8%)
Ulcera péptica 1(2,0%)
L, ENG 24 (47,1%)
Mutacion
ALK1 20 (39,2%)
Estatinas 6 (11,8%)
Antiagregantes 2 (3,9%)
Anticoagulantes 1 (2,0%)
Antihipertensivos 1(2,0%)
Mucosa oral 24 (47,1%)
Labios 32 (62,7%)
Telangiectasias Lengua 28 (54,9%)
Dedos 21 (41,2%)
Ojos 2 (3,9%)
Otras 19 (37,3%)
ESS 2,31 £ 1,53
Outcomes
Muertes 0,0%

0 (
Alteracion perfil hepatico 1(
Ingresos por sangrado 1(
Sangrado cerebral 1(
Recanalizacion MAVs pulmonares 4 (
Nuevas MAVs Pulmonares 6(11,8%)
Nuevas MAVs hepaticas 2 (
Nuevas embolizaciones pulmonares 1(
Nuevas esclerosis nasales 5(
Otras intervenciones 1(
Disnea 5(

Discusion: Los pacientes con HHT presentan con mayor frecuencia infecciones y sangrados respecto
a la poblacién general. La aparicién de MAVs predispone a sangrados debido a fragilidad capilar y
las MAVs pulmonares en especifico aumentan la posibilidad de infecciones tras bacteriemias
transitorias. Sin embargo, pacientes con HHT en seguimiento en una unidad de especialidad
presentan una baja incidencia de infecciones u otras complicaciones secundarias a la patologia. Se
realizaron pocos procedimientos sobre MAVs pulmonares en ese ano debido a que los pacientes
fueron incluidos durante la pandemia de la COVID-19, retomando su seguimiento posteriormente.

Conclusiones: Los pacientes en seguimiento en la consulta de HHT son jévenes, con escasas
comorbilidades y sin polifarmacia. La poblacion descrita en el estudio presenta una baja incidencia
de infecciones y sangrados mayores respecto a otras cohortes de HHT. Esto pone de manifiesto la
necesidad de un seguimiento estrecho y multidisciplinar para anticipar posibles complicaciones y



actuar de forma precoz evitando la morbimortalidad derivada de esta enfermedad.
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