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V Enfermedad Minoritaria (UE 1/2.000): Prevalencia 1/6.000 B m] """""" E

~ R-1I R-1 (ALK1) - ACVRL7

V Enfermedad vascular de herencia autosémica dominante S
V  Caracterizada por telangiectasias y otras MV de mayor tamafo Pa»

V Variantes patogénicas en ENG 6 ACVRL1 son detectadas en > 85% 3 PL’ T
V ENG (HHT1)A mayor prevalencia de FAV pulmonares y MV cerebrales @E@"_’-’_ Nuc'es{f
V ACVRL1 (HHT2) A mayor prevalencia de MV hepéaticas : .. Gene Expression .
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V HHT puede ser diagnosticada o via molecular o clinica mediante los Criterios de Curacao

Criterio Descripcion
1. Epistaxis Espontaneas y recurrentes s :
2. Telangiectasia Multiples en sitios caracteristicos: labios, cavidad oral, dedos, fosa : O @efinitivo
nasal 2, probable
3. Lesiones MAVs gastrointestinal, pulmonar, hepatico, cerebral o espinal 0-1, improbable
viscerales T T e
4. Historia familiar Familiar de primer grado con HHT

V Enfermedad edad-dependiente: inicio de los sintomas (epistaxis) y desarrollo de MV alrededor de la
adolescencia con meseta alrededor de los 40-50 afios.
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Manifestaciones Clinicas

O Telangiectasias Muc-Cut 95%
O Epistaxis 95%

O MV Hepéticas 60-85%

O FAV Pulmonares 20-40%

O Gl 15-30% (afectacion tardia)
O MV Cerebrales 5-15%

Necesidad de un abordaje
INTERPROFESIONAL
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