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Resumen

Objetivos. Latelangiectasia hemorragica hereditaria (THH) es una enfermedad minoritaria con herencia
autosdémica dominante. La afectacion del tubo digestivo es infrecuente y ha sido escasamente descrita. El
objetivo principal de este estudio es describir las caracteristicas clinicas de | os pacientes con afectacion
sintomética del tubo digestivo, su localizacion y necesi dades terapéuticas, comparandol as con pacientes con
THH sin dicha afectacion.

Material y métodos: Se incluyeron los pacientes atendidos consecutivamente en la Unidad de THH de un
hospital universitario de tercer nivel desde enero de 2011 hasta enero de 2017. Los criterios de inclusion
fueron: diagnostico definitivo dela THH (? 3 criterios de Curagao) o tener un estudio genético positivo y
estudio endoscdpico en aquellos pacientes con afectacion digestiva sintomética. Se definié como af ectacion
digestiva sintomética aguell os pacientes con anemia desproporcionada al grado de epistaxis o con evidencia
de sangrado digestivo macroscopico. Se dividieron alos pacientes seglin presentaran o no afectacion
digestiva sintomética objetivada mediante estudio endoscopico. Se recogieron datos demograficos, clinicos,
Epistaxis Severity Score (ESS), exploraciones complementarias, tratamiento y evolucién durante su
seguimiento.

Resultados: Del total de 220 pacientes atendidos en la Unidad de THH durante ese periodo, se incluyeron
finalmente 36 pacientes con afectacion digestiva sintométi ca objetivada mediante estudio endoscépico y 158
sin dicha afectacién. Los pacientes con af ectacion digestiva eran mayoritariamente varones (55,6% vs 39,9%)
y presentaban una edad media estadisticamente superior que |os pacientes sin afectacion digestiva (59,7 +
11,8 vs 48,2 + 16,8), con mayor frecuenciade ICC (13,9% vs 1,9%), cancer (19,4% vs 4,4%) y ACxFA
(13,9% vs 4,4%). No se detectaron diferencias en cuanto al estudio genético (practicado en el 52,7%y
63,2%, respectivamente), con mayor prevalencia de mutaciones en el gen ENG sobre el gen ACVRL1, en
ambos grupos. Tampoco hubo diferencias entre ambos grupos en cuanto ala severidad de | as epistaxis de
acuerdo al ESS (3,94 + 2,45 vs 3,46 + 2,04) ni alapresencia de fistulas arterio-venosas pulmonares (36,1%
vs 34,2%) o afectacion vascular hepética (58,3% vs 48,1%) en la TC. Los pacientes con afectacion digestiva
presentaron significativamente cifras de hemoglobinainferiores (11,57 + 2,6 vs 13,10 + 2,3) y mas ferropenia
(80,6% Vs 57%), asi como valores superiores del indice Cardiaco (3,44 + 0,9 vs 3,00 + 0,8) y de lapresion
arterial pulmonar (40,1 + 14,1 vs 30,3 + 8,1) en laecocardiografia, que los pacientes sin afectacion digestiva.
La afectacion digestiva se estudié mediante gastroscopia en el 27,8%, colonoscopiaen el 2,8% y con ambas
exploraciones en el 69,5% de |os pacientes, ademas, en un 30,6% se complemento el estudio del tubo
digestivo mediante cipsula endoscopica. Lalocalizacion de las telangiectasias fueron gastricas (80,6%),
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duodenales (58,3%), yeyunales (25%), ileales (22,2%) y coldnicas (19,4%). Los pacientes con afectacion
digestiva requirieron mayor necesidad de ferroterapia (88,9% vs 65,2%), transfusiones sanguineas (55,6% vs
21,5%), atencién en el Servicio de Urgencias (58,3% vs 32,3%) e ingreso hospitalario (47,2% vs 15,8%) que
los pacientes sin afectacion digestiva. Todos |os pacientes con afectacion digestiva recibieron terapia de
coagulacion con argon plasma, 6 (16,7%) pacientes octreotide y 2 (5,6%), bevacizumab. La mortalidad fue
del 5,6%y del 1,3% en ambos grupos.

Conclusiones. Los pacientes con THH y afectacion digestiva sintomética presentan mayor edad, I1CC,
ACXFA y cancer que los pacientes sin dicha afectacion. Lalocalizacion més frecuente de las telangiectasias
fue géstrica, seguida de las duodenales. L os pacientes con afectaci on digestiva presentan mayores

necesi dades terapéuticas (ferroterapia, transfusiones, atencién urgente e ingreso hospitalario) que los
pacientes sin esta afectacion, sin diferencias en cuanto ala afectacion vascular pulmonar o hepética.
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