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Generalitats
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* Afectacio visceral més frequent (41-84%)

* Poc simptomatica (15%)

* Primera causa de malformacions vasculars hepatiques en adults

* Més comd, greu i simptomatic en THH-2 (ACVRL1) y en el sexe femeni

 Edat-depenent



DistA 14.8mm

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.

e Diagnostic

Cribratge a tots els pacients adults

Opcions:
* Ecografia doppler
* Angio-TC abdominal
* Ressonancia magnética

No es recomana la biopsia hepatica

Recommendation D1: The expert panel recom-
mends that screening for liver VMs be offered to adults
with definite or suspected HHT. (Quality of evidence:
low [agreement, 84%])

The imaging test of choice is Doppler ultra-
sonography because of its accuracy, safety, tolerability,
low costs, and operating characteristics. However, de-
pending on local availability of and expertise in Dopp-
ler ultrasonography, as well as patient preference, pa-
tients may be screened clinically (history, physical
examination, and blood work) or alternative imaging
may be considered, including multiphase contrast CT

or MRI.




Afectacio hepatica
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Hipertrofia arteria
hepatica (>7mm)

Telangiectasies

Fistules arterio-venoses

Anomalies de la perfusio

Hiperplasia nodular focal

MVs hepatiques

Fistules porto-sistemicas

Hiperplasia nodular
regenerativa
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Isquemia biliar

Biliomes

Fistules arterio-portals

Hipertensid portal

Colangitis esclerosant
secundaria

Anomalies de la perfusid

Farhan MS, Int J Angiol, 2022




Clinica
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HOCF

—{Fistules arterio-venoses

HOCF

Fistules porto-
sistémicas

— Fistules arterio-portals

* Manifestacio més frequent: >60%

MVs hepatiques

« Edat mitjana ~50 anys

 Embaras com a precipitant

* Shunt cronic d’un sistema d’alta pressié a un de baixa: hiperdinamia 2> HTP
post-capillar, fibrillacié auricular...

* Simptomatologia d’'IC inespecific + buf hepatic. BNP mal biomarcador

« Estudi hemodinamic (Gold Standard) = Estimacié per ETT > Calcul index
Cardiac (2.5-4 L/min/m2)

Critical Heart Disease in
Infants and Children (Third
Edition) 2019, Pages 111-
133.e5



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

—{Fistules arterio-venoses

Hipertensio portal

Fistules porto-
sistémicas

— Fistules arterio-portals

* Frequencia: 17-40%

Hipertensié portal

MVs hepatiques

* (Causes:
* Fistules arterio-portals (>66%)
* Hiperplasia nodular regenerativa - compressio venosa

* Ascitis i varius esofagiques
« Edat mitjana: ~60 anys
* Sense predileccid per sexe




Colangitis isquémica

*  Frequencia: 19%

« Sistema biliar nicament irrigat pel plexe
peribiliar derivat de l'artéria hepatica 2
isquémia

* Malaltia avangada

 Embaras com a precipitant

« Simptomatologia de dolor hipocondri dret
+ elevacio de FA i bilirubina = colangitis
infecciosa, insuficiéncia hepatica.

MVs hepatiques

Fistules arterio-venoses

Colangitis isquémica

Fistules porto-
sistémicas

Fistules arterio-portals

Colangitis isquémica




Encefalopatia hepatica

—{Fistules arterio-venoses

Fistules porto-

A Encefalopatia hepatica
sistémicas

* Manifestacido menys frequent: <5%

— Fistules arterio-portals

* Factors desencadenants classics
* Pas de sang directa de v. porta a suprahepatiques

MVs hepatiques

Original article Minimal encephalopathy in hereditary haemorrhagic telangiectasia patients
.. . , . with portosystemic vascular malformations
Minimal portosystemic encephalopathy: A new nosological entity in
patients with hereditary haemorrhagic telangiectasia

ichele Barone ™ . b e o 7 . ! Villanueva B#P< Cafabate A9 Torres-lglesias R3¢, Cerda P#P< Gamundi E¢2,
Michele Barone ™ ,CPaUILZ{a SL'Lpplessa L I\f[aua Teresa \j’lgglam ) Gem?alo P\:[auano Lenat\ob ) Ordi Q2f Alba Eaf Iriarte A2b<, Ribas J2¢ Castellote Jahi Pinté Xbeif Riera-
Arnaldo Scardapane®, Luigi Chiumarulo“, Nicola Ambrosini ’, Alfredo Di Leo ", Carlo Sabba Mestre A abcif
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MVs hepatiques

Tractament

HOCF

Diurétics/Suport

— Fistules arterio-venoses

Bevacizumab/
antiangiogenics

Analgesia

Colangitis isquémica

AUDC

Drenatges biliars,
tractament d’infeccions

— Fistules porto-sistémicas

Encefalopatia hepatica

Laxants/Rifaximina/
Suport

— Fistules arterio-portals

Hipertensid portal

Diurétics/Suport
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Dupuis-Girod S, Eur J Med Genet.

TRANSPLANTAMENT

HEPATIC

En general NO son utils els tractaments locals (embolitzacio, lligadures quirudrgiques...)
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Perioperative Complications and Long-Term Follow-Up of Liver
Transplantation in Hemorrhagic Hereditary Telangiectasia:

83 pacients publicats (2022) Report of Three Cases and Systematic Review
") Antoni Riera-Mestre 1:2:3:4#(0), Pau Cerda 123, Yoelimar Carolina Guzman 5, Adriana Iriarte '3, Alba Torroella 5,
o dones
* José Maria Mora-Lujan 1.2.3(3), Jose Castellote %, Amelia Hessheimer >7(), Constantino Fondevila 57
Edat mitjana: 50 anys (27-72) and Laura Liadé 451

100% dels casos subtipus 2 (mutacio gen ACVRL1)
Indicacio principal: HOCF: 48% > Colangitis isquemica: 23% > HTP: 5% > Combinada: 20%
Index cardiac elevat >95% (mitjana 5.43)
Mortalitat 12% en seguiment mitja de 76.4 mesos (~6 anys)
Recaiguda a I'empelt: 17.1%
* Eventtarda: 0% als 5 anys, 16.7% als 10 anys, 47.9% als 15 anys i 87% als 20 anys
* Menys simptomatics (<15%)
Us de tractament immunosupressor basat en inhibicié de m-TOR (sirolimus)




Seguiment

AngioTC inicial

|' Bellvitge

ML Hospital Universitari

Seguiment clinic anual
(IC, dolor abdominal)

Fistules arterio-venoses
o telangiectasis

Analitica anual (perfil
hepatic)

Repetir ETT

ETT inicial (IC,
cardiopatia estructural)

ETT cada 5 anys

Fistules porto-sistémicas

(ACVRL1, dones, <40a)

Seguiment clinic anual
(s-ANT)

Dolor abdominal/
colestasis: RM
hepatica i seguiment
3-bm

IC elevat: ETT anuali
seguiment 3-bm

p—

Fistules arterio-portals

Ecografia doppler
hepatica cada 5 anys

Signes mHE/HE:
seguiment 3-bm

Signes HTP: EDA,
ecografia anual i
seguiment 3-bm




# Take-home messages

v’ Es I'afectacio visceral més freqiient en la THH tot i que sol ser asimptomatica
v’ La insuficiéncia cardiaca amb index cardiac elevat és la manifestacié més frequient
v La encefalopatia hepatica és poc frequent tot i que podria existir una infraestimacié de la mHE

v’ Es més prevalent i greu en el sexe femeni i en HHT tipus 2

v ’angio-TC abdominal es recomana pel cribratge i permet definir el tipus d’afectacié
v’ | personalitzar el seguiment
v Hi ha evidéncia de I’Us de bevacizumab en pacient amb HOCF

v’ El trasplantament hepatic és el tractament de les formes greus i refractaries
v’ Existeix |la recurréncia a 'empelt i aquesta sol ser tardana i poc simptomatica
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