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HHT – Definition und Diagnostik 



Genetische Mutation + Trauma
 Shunt

Shunt-Bildung



HHT

 HHT = häufige seltene Erkrankung
(geschätzte Prävalenz: 1 von 5000 bis 1 von 8000)

Kjeldsen AD, et al. Ugeskr Laeger 2000;162(25):3597-3601.
McDonald J, et al. Front Genet 2015;6:1. 
Shovlin C, et al. Am J Med Genet 2000;91(1):66-67.

 autosomal dominant vererbt

 systemische Erkrankung:
 Teleangiektasien in der Haut und Schleimhäute
 arteriovenöse Malformationen v.a. in Lunge, Leber und Gehirn

 Epistaxis = oft Kardinalsymptom
 HNO-ärztliche Behandlung

(konservative und operative Therapieoptionen)

 HHT = bislang nicht heilbar, aber Symptomkontrolle





= hereditäre hämorrhagische 
Teleangiektasie (HHT)

(Curaçao Kriterien)

Faughnan ME, et al. J Med Genet. 2011 Feb;48(2):73-87. doi: 10.1136/jmg.2009.069013; Shovlin CL, et al. Am J Med Genet. 2000 Mar 6;91(1):66-7.



Genetik

ca. 80%

Fernández-L et al. Clin Med Res. 2006; 4(1): 66–78 
McDonald J. et al. Front Genet. 2015; 6: 1.  
doi: 10.3389/fgene.2015.00001



Internationales Netzwerk

 Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen
 Akkreditierung durch CureHHT / 

HHT Foundation International

 seit 2017 ist die Universitätsklinik Essen 
Mitglied des ERN – VASCERN

 Gestaltung Empfehlungen für 
andere HHT Zentren / Kliniken

 Internationale/ interdisziplinäre 
Fallbesprechungen

 Planung internationaler Studien

 B-Zentrum des EZSE 



EZSE

Westdeutsches Osler- Zentrum –
ein interdisziplinäres Behandlungskonzept
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HHT – (Screening-) Untersuchungen

Faughnan ME , et al. J Med Genet. 2011 Feb;48(2):73-87. doi: 10.1136/jmg.2009.069013.
Faughnan ME, et al. Ann Int Med. 2020. https://doi.org/10.7326/M20-1443


