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Resumen

Introduccién y objetivos. La hipertension arterial pulmonar (HAP) tiene unaimportante base genética, que
puede cambiar la clasificacion clinica de estos pacientes. Por otro lado, la evaluacion del riesgo dela
enfermedad es esencial de caraavalorar € prondstico individual y gjustar el tratamiento. Sin embargo, las
actuales escalas de riesgo dejan de lado la predisposicion genéticay su posible influenciaen € prondéstico.

M étodos. El proposito de este trabajo fue el de crear una escala simplificada que incluyerala genética parala
evaluacion del riesgo en laHAP. Desde €l registro REHAP se incluyeron pacientes estudiados
genéticamente, con HAP idiopética, heredable y asociada a toxicos, ademés de pacientes con enfermedad
venooclusiva pulmonar (EV OP), tanto heredable como esporadica. Se utilizaron andlisis de regresion de Cox
usando las variables validadas en las escalas smplificadas invasivay no invasiva del registro francés de
hipertension pulmonar (FPHR). Estas escalas se compararon con €l mismo modelo al que sele afiadié la
presencia de una variante patogénica o probablemente patogénica como factor de mal prondstico. Se uso el
indice C de Harrel para comparar las escalas.

Resultados: De 496 pacientes con estudio genético en el periodo 2011-2022, se incluyeron 302 pacientes
(fig.). Aquellos pacientes con a menos una variante genética fueron significativamente més jévenes (36,0 vs
46,0 anos, p 0,001) y presentaron mayor gravedad hemodinamica (PAPm 55,0 vs 50,0 mmHg) en
comparacion con |os pacientes sin variantes genéticas identificadas. Se descubrio al menos una variante
significativa en 63 casos (20,9%). Esto permitié que 29 pacientes fueran reclasificados desde unaforma de
HAP aotro grupo de enfermedad (13,4%) (fig.). La presencia de una variante genética se asocié con la
supervivencia libre de trasplante 0 muerte en el modelo multivariado invasivo (RR 1,77; Cl 1,07-2,93; p=
0,027). Asimismo, la adicién de la genética mejord de forma modesta la capacidad predictiva tanto del
modelo no invasivo (estadistico C de 0,670 a 0,688) como del modelo invasivo (estadistico C de 0,635 a
0,662) (fig.).




1. A) Reclasificacion dela HAP tras estudio genético. B) Model os simplificados basados en el FPHR
anadiendo el resultado del estudio genético.

Conclusiones: El resultado del estudio genético logra reclasificar un nimero significativo de pacientes con
HAP o EVOP. Afiadir la genética alas escalas de riesgo simplificadas basadas en el FPHR mejorala
capacidad predictiva de estos model os.



