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Generalitats

• Afectació visceral més freqüent (41-84%)

• Poc simptomàtica (15%)

• Primera causa de malformacions vasculars hepàtiques en adults

• Més comú, greu i simptomàtic en THH-2 (ACVRL1) y en el sexe femení

• Edat-depenent 



Diagnòstic

• Cribratge a tots els pacients adults

• Opcions:

• Ecografia doppler

• Angio-TC abdominal

• Ressonància magnètica

• No es recomana la biòpsia hepàtica 

Faughnan ME, Mager JJ, Hetts SW, Palda VA, Lang-Robertson K, Buscarini Eet al. Second International Guidelines for the Diagnosis and Management of Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia. Ann Intern Med. 2020 Dec
15;173(12):989-1001. 
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Iriarte A, Eur J Intern Med. 2021

Farhan MS, Int J Angiol, 2022
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HOCF

• Manifestació més freqüent: >60%

• Edat mitjana ~50 anys

• Embaràs com a precipitant

• Shunt crònic d’un sistema d’alta pressió a un de baixa: hiperdinàmia  HTP 
post-capil·lar, fibril·lació auricular...

• Simptomatologia d’IC inespecífic + buf hepàtic. BNP mal biomarcador 

• Estudi hemodinàmic (Gold Standard)  Estimació per ETT  Càlcul Índex 
Cardíac (2.5-4 L/min/m2)
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Critical Heart Disease in 
Infants and Children (Third 
Edition) 2019, Pages 111-
133.e5

https://www.sciencedirect.com/science/book/9781455707607


Hipertensió portal

• Freqüència: 17-40%

• Causes:

• Fístules arterio-portals (>66%)

• Hiperplàsia nodular regenerativa  compressió venosa

• Ascitis i varius esofàgiques 

• Edat mitjana: ~60 anys

• Sense predilecció per sexe
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Colangitis isquèmica

• Freqüència: 19%

• Sistema biliar únicament irrigat pel plexe 
peribiliar derivat de l'artèria hepàtica 
isquèmia 

• Malaltia avançada

• Embaràs com a precipitant

• Simptomatologia de dolor hipocondri dret 
+ elevació de FA i bilirubina  colangitis 
infecciosa, insuficiència hepàtica.
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Encefalopatia hepàtica

• Manifestació menys freqüent: <5%

• Factors desencadenants clàssics

• Pas de sang directa de v. porta a suprahepàtiques
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Tractament
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Diürètics/Suport

Bevacizumab/ 
antiangiogènics
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Analgèsia

AUDC

Drenatges biliars, 
tractament d’infeccions

Fístules porto-sistémicas Encefalopatía hepàtica
Laxants/Rifaximina/ 

Suport

Fístules arterio-portals Hipertensió portal Diürètics/Suport

TRANSPLANTAMENT 
HEPÀTIC

En general NO són útils els tractaments locals (embolització, lligadures quirúrgiques...)

Dupuis-Girod S, Eur J Med Genet.



Tractament
TRANSPLANTAMENT 

HEPÀTIC

• 83 pacients publicats (2022)
• 81.9% dones
• Edat mitjana: 50 anys (27-72)
• 100% dels casos subtipus 2 (mutació gen ACVRL1)
• Indicació principal:  HOCF: 48% > Colangitis isquèmica: 23% > HTP: 5% > Combinada: 20%
• Índex cardíac elevat >95% (mitjana 5.43)
• Mortalitat 12% en seguiment mitjà de 76.4 mesos (~6 anys)
• Recaiguda a l’empelt: 17.1%

• Event tardà: 0% als 5 anys, 16.7% als 10 anys, 47.9% als 15 anys i 87% als 20 anys
• Menys simptomàtics (<15%)

• Ús de tractament immunosupressor basat en inhibició de m-TOR (sirolimus)
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Seguiment clínic anual 
(IC, dolor abdominal)

Analítica anual (perfil 
hepàtic)

ETT inicial (IC, 
cardiopatia estructural) ETT cada 5 anys 

(ACVRL1, dones, <40a) 

Fístules porto-sistémicas
Seguiment clínic anual 

(s-ANT)

Fístules arterio-portals
Ecografia doppler 

hepàtica cada 5 anys

IC elevat:  ETT anual i 
seguiment 3-6m

Signes HTP: EDA, 
ecografia anual  i 
seguiment 3-6m

Dolor abdominal/ 
colèstasis: RM 
hepàtica i seguiment 
3-6m

Signes mHE/HE: 
seguiment 3-6m

Repetir ETT



Take-home messages

 És l’afectació visceral més freqüent en la THH tot i que sol ser asimptomàtica 
 La insuficiència cardíaca amb índex cardíac elevat és la manifestació més freqüent
 La encefalopatia hepàtica és poc freqüent tot i que podria existir una infraestimació de la mHE

 És més prevalent i greu en el sexe femení i en HHT tipus 2
 L’angio-TC abdominal es recomana pel cribratge i permet definir el tipus d’afectació 

 I personalitzar el seguiment

 Hi ha evidència de l’ús de bevacizumab en pacient amb HOCF 
 El trasplantament hepàtic és el tractament de les formes greus i refractaries

 Existeix la recurrència a l’empelt i aquesta sol ser tardana i poc simptomàtica
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