CAUSAS Y SINTOMAS DE LA HHT

La HHT es causada por alteraciones en genes que
ayudan a mantener la formacién normal de los
vasos sanguineos. Estas alteraciones conducen

a anormalidades de los vasos sanguineos en los
pulmones, cerebro, higado, tracto gastrointestinal,
piel y nariz.
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RECURSOS ADICIONALES

www.CureHHT.org

Biblioteca de recursos Cure HHT
www.curehht.org/patient-topics
Genética de HHT
www.curehht.org/genetics
Herramienta de escala de gravedad de
epistaxis (ESS)
www.hhtess.com
Glosario de términos
www.curehht.org/glossary
Criterios de Curazao
www.curehht.org/diagnostic-criteria
Centros de Excelencia de HHT
www.curehht.org/hht-treatment-center
Directrices clinicas internacionales de HHT
www.hhtguidelines.org
Proyecto de genomas raros
(pruebas gratuitas)
www.raregenomes.org
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TELANGIECTASIA HEREDITARIA
HEMORRAGICA (HHT)

Sindrome de Osler-Weber-Rendu

El papel de la genética en HHT
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TELANGIECTASIA HEMORRAGICA
Hereditaria (HHT)

La telangiectasia hemorragica hereditaria (HHT) es un
trastorno hemorragico hereditario caracterizado por
la formacién anormal de vasos sanguineos que resulta

en telangiectasia y malformaciones arteriovenosas.

Estas alteraciones conducen a anomalias de los vasos
sanguineos en pulmones, cerebro, higado, tracto
gastrointestinal, Utero, piel y nariz.

GENETICA DE LA HHT

La causa de la HHT es una variante patogénica en
uno de los varios genes asociados a la HHT. La HHT
sigue un patrén de herencia autosémica dominante.
Aproximadamente el 90% de los casos de HHT son
causados por alteraciones en los genes ENG (HHT
tipo 1) o ACVRL1/ALK1 (HHT tipo 2).

Las alteraciones en un tercer gen, SMAD4, pueden
provocar una enfermedad llamada Sindrome

de poliposis juvenil con HHT (JP-HHT). Las
personas con esta enfermedad tienen sintomas

de HHT, asi como pélipos especificos en el tracto
gastrointestinal lamados pdlipos juveniles y tienen
un mayor riesgo de cancer de estbmago e intestino.
Otros casos de HHT pueden surgir de variantes en
los genes GDF2, RASA1 y EPHBA4. En algunos casos,
la variante se llama de significancia desconocida, lo
que significa que no se sabe si causa HHT, pero si es
preciso investigarla mas a fondo.

Un padre tiene un 50% de probabilidad de
transmitir HHT a su hijo. Solo se necesita un ADN
que cause HHT para desarrollar la enfermedad.

Las Guias Clinicas de HHT enfatizan el riesgo de no
diagnosticar a nifios y adultos jévenes que pueden
ser asintomaticos; se requieren exdmenes clinicos y
genéticos para descartar un diagndstico de HHT.
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;Por qué los pacientes deberian hacerse

pruebas genéticas?

La HHT puede ser
diagnosticada clinicamente
segun los Criterios de Curacao
establecidos, sin embargo,
muchas veces, los criterios
clinicos por si solos no son y&“"
suﬁC|.e_ntes para diagnosticar i rer
definitivamente a los
pacientes con HHT. Las pruebas genéticas pueden:
Identificar a los miembros de la familia en riesgo
Determine la presencia o ausencia de una variante
familiar para identificar a los miembros de la familia
en riesgo, especialmente a los nifios asintomaticos. La
HHT no salta una generacion.

Mejorar el tratamiento médico
Algunos sintomas de HHT son méas comunes con variantes
en ciertos genes. Las variantes en el gen SMAD4 se asocial
a enfermedades distintas a la HHT y requieren exdmenes
adicionales, no relacionados con HHT.

Mejorar los resultados del tratamiento con
medicamentos
Los avances en medicina de precision podrian significar
que saber cudl es su gen causante de HHT afecta las
recomendaciones de medicamentos y tratamiento.

Ayudar en decisiones de planificacion familiar
~ También existen opciones disponibles para reducir
72 el riesgo.de HHT.en futuros nifos para aquellos que

tienen una variante conocida de HHT.

Confirmar un diagnéstico de HHT
Esto puede llevar a una detecciéon mas temprana,
proporcionar la deteccién adicional necesaria (SMAD4),
mejorar el tratamiento, cambios en los planes de
seguro, adaptaciones en la escuela y el trabajo, y
aumentar la concienciacion para la familia.
Descartar un diagnodstico de HHT* |
Esto puede aliviar la preacupacién y prevenir
examenes médicos innecesarios y tension financiera

*Las pruebas genéticas se pueden realizar utilizando
sangre, saliva, hisopos de la mejilla o muestras prenatales.
En pacientes con variantes de significado desconocido,

se requiere mds pruebas clinicas. La HHT solo puede
descartarse mediante pruebas genéticas si se conoce la
variante causante de esta enfermedad en una familia.

¢;Como puedo programar una prueba
genética?

Las pruebas genéticas suelen ser indicadas por un
consejero genético, genetista médico o un profesional
de la salud experto especificamente en HHT,
enfermedades hereditarias y/o pruebas genéticas.

Estos especialistas sabran cudl es la prueba mas
adecuada que se debe solicitar y qué laboratorio
utilizar seguin el seguro y otros factores. La mayoria de
los Centros de Excelencia para HHT y los principales
centros médicos tienen consejeros genéticos.
= Visite un Centro de Excelencia de HHT.
= Preguntele a su proveedor de atencion primaria.
= Encuentre un consejero genético cercanoen
https://findageneticcounselor.nsgc.org '
= Busque un servicio de tele-genétic
www.genomemedical.com/individ
= Inscribase en el estudio de invi
Proyecto de genomas raros para
pruebas gratuitas en
www.curehh

Datos estadisticos

= Se estima que 1 de cada 5,000
personas tienen HHT.

= Hombres, mujeres y nifios de todas las
etnias se ven igualmente afectados.

= 9 de cada 10 personas con HHT estan
sin diagnosticar.

= 20% de los pacientes no
diagnosticados experimentan
discapacidad repentina o muerte.

= Las malformaciones cerebrales y
pulmonares pueden ser potencialmente
mortales a cualquier edad.

= Los pacientes con HHT tienen una
esperanza de vida normal, cuando

reciben diagndstico y tratamiento.

www.CureHHT.org



