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INTRODUCCION

El sindrome de Rendu-Osler-Weber o telangiectasia
hemorrdgica hereditaria (THH) es una rara enfermedad
autosémica dominante cuya prevalencia estimada es de
1/5000-8000 personas. Se produce por mutaciones en los
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Resumen

El sindrome de Rendu-Osler-Weber (SROW) se caracteriza por el desarrollo de estructuras vascula-
res aberrantes, tales como microvasos dilatados y malformaciones arteriovenosas (MAV) en la piel, el
tracto gastrointestinal (Gl), los pulmones, el higado, el cerebro y, en menor frecuencia, en el rifion y el
pancreas. Dentro de las complicaciones se incluyen accidentes cerebrovasculares, émbolos sépticos,
isquemia mesentérica, hipertension portal e insuficiencia cardiaca de gasto alto. Se presenta el caso de
un paciente varén de 52 afios con antecedente de epistaxis recurrente desde la juventud, ademas de
historia familiar del mismo cuadro, quien acudio6 por sintomas de anemia grave de tipo ferropénico, por
lo que se complementd con estudios endoscopicos y radiolégicos que establecieron el diagndstico de
sindrome de Rendu-Osler-Weber con compromiso hepatico y pancreatico. El paciente fue derivado para
recibir terapia con argdn plasma.
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Abstract

Rendu-Osler-Weber syndrome (ROWS) is characterized by the development of aberrant vascular struc-
tures such as dilated microvessels and arteriovenous malformations (AVMs) in the skin, gastrointestinal
(GI) tract, lungs, liver, brain, and less commonly in the kidneys and pancreas. Complications include
strokes, septic emboli, mesenteric ischemia, portal hypertension, and high-output cardiac failure. We
report the case of a 52-year-old male patient with a history of recurrent epistaxis since adolescence and
a family history of the same condition, who presented with symptoms of severe iron deficiency anemia.
Endoscopic and radiologic studies confirmed the diagnosis of Rendu-Osler-Weber syndrome with hepatic
and pancreatic involvement. The patient was referred for argon plasma coagulation therapy.
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genes ENG y ALKI en aproximadamente el 85% de los
casos). Dentro de las caracteristicas clinicas mas frecuen-
tes se encuentran: epistaxis (95%), telangiectasias (95%),
anemia (50%), malformaciones arteriovenosas (MAV)
hepéticas (47%-74%), MAV pulmonares (15%-50%),
MAV digestivas (13%-30%), MAV pancredticas (hasta
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30%), MAV cerebrales (2%-20%) e hipertensién pulmonar
(1%-5%). Muchos pacientes pueden presentar sintomas
leves, mientras que otros pueden presentar complicaciones
diversas por la presencia de MAV en algunos 6rganos, lo
que genera alta morbimortalidad si no son detectadas y tra-
tadas a tiempo®.

Se presenta el caso de un paciente de 52 afos con historia
de epistaxis recurrente, quien fue hospitalizado por sinto-
mas de anemia grave, en el que se encontraron mdltiples
telangiectasias en la piel, las mucosas y el tracto gastrointes-
tinal. Ademds, se complement¢ el estudio con angiotomo-
grafia de abdomen, en la que se evidenciaron MAV hepé-
ticas y pancredticas. El paciente fue referido para recibir
terapia con argén plasma.

REPORTE DE CASO

Se trata de un varén de 52 anos con antecedentes de epis-
taxis recurrente desde los 18 afios (1 a 2 veces al mes con
duracién de 4-5S dias, que cedfa espontineamente); ade-
mas, uso de antiinflamatorios no esteroideos (AINE) al
menos una vez por mes por lumbalgia mecédnica. Negé una
baja de peso significativa o sintomas gastrointestinales. El
paciente referia que otros miembros de su familia también
presentaban epistaxis a repeticion (Figura 1).

Ingres6 al hospital por disnea a moderados esfuerzos,
astenia progresiva y nuevo episodio de epistaxis dos dias
antes del ingreso. Al realizarle el examen fisico se evidenci6
palidez, multiples telangiectasias en el rostro, lengua, labio
inferior, orejas, cuello, algunos dedos, palmas de manos y
espalda (Figura 2). No se encontré hepatoesplenomegalia
ni dolor a la palpacién en el abdomen.

Paciente

Se le realizaron exdmenes de laboratorio y los resultados
fueron los siguiente: hemoglobina: 4,8 g/dL, volumen
corpuscular medio (VCM): 64 fL, hemoglobina corpuscu-
lar media (HCM): 16,4 fL, reticulocitos: 7,5%, dosaje de
acido félico y vitamina B, en valores normales, ferritina:
3 ng/mL, examen de orina y demads pruebas de laboratorio
en valores normales, y radiografia de térax sin alteraciones
significativas.

Por el cuadro de anemia grave ferropénica, telangiecta-
sias en la piel y las mucosas, ademds de epistaxis a repeti-
cién y con historia familiar del mismo cuadro, se plante6
la posibilidad de sindrome de Rendu-Osler-Weber, por lo
que se decidié complementar con estudios. En la endosco-
pia digestiva alta se evidenciaron multiples telangiectasias
en el duodeno y el estémago (Figura 3) sin estigmas de
sangrado. También se realizé una colonoscopia, en la cual
no se encontraron alteraciones.

Como parte del estudio de la enfermedad se le realizé una
ecografia Doppler portal (Figura 4), en la que se eviden-
ciaron varias MAV en el higado. Se solicit6 una angiotomo-
grafia (angio-TEM) abdominal y de térax en fase venosa y
arterial para descartar también compromiso pulmonar. La
angio-TEM de térax no mostré alteraciones; sin embargo,
en el abdomen se encontraron maltiples MAV en el higado
y el pancreas (Figura §).

El paciente estuvo asintomatico durante su estancia
hospitalaria, recibié manejo con hierro endovenoso y se
solicit6 una evaluacion por otorrinolaringologia, quienes le
realizaron una cauterizacién quimica en la fosa nasal dere-
cha, y no present6 un nuevo episodio de epistaxis durante la
hospitalizacién. Fue dado de alta asintomdtico, con hierro
por via oral, ademads de consejeria acerca de su diagnéstico,
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Figura 1. Antecedente familiar de epistaxis recurrente, se muestra historia de 6 miembros de su familia con epistaxis recurrente. Imagen propiedad

de los autores.
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Figura 2. Multiples telangiectasias
enlalengua (A) y el labio inferior
(B). Imégenes propiedad de los
autores.

Figura 3. Endoscopia digestiva alta que evidencia multiples telangiectasias. A y B. Telangiectasias de 4-6 mm en la segunda porcién duodenal. Cy D.
Telangiectasias en la curvatura mayor del cuerpo géstrico de 3-S5 mm. Imagenes propiedad de los autores.
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Figura 4. Ecografia Doppler portal. A. Se observa en escala de grises algunos vasos de aspecto serpentinginoso. B. Vasos que se
acenttan con el Doppler color. Imdgenes propiedad de los autores.

Figura 5. Angio-TEM de abdomen en la que se evidencian varias MAV en el higado y el pancreas (flechas). Imégenes propiedad de los autores.
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las complicaciones que podria tener y los signos de alarma.
Fue referido a otra institucidn para recibir terapia térmica
con argoén plasma.

DISCUSION

El sindrome de Rendu-Osler-Weber o THH es una enfer-
medad rara, multisistémica, con presentacién clinica
variada y con posibles complicaciones en su curso natu-
ralV. Esta es una enfermedad autosémica dominante que
se produce por mutaciones en los genes endoglina o en el
receptor de activina tipo cinasa I en el 85% de los casos, y se
denomina THH tipo 1y THH tipo 2, respectivamente®.
Estas mutaciones generan alteraciones en la migracién y
proliferacién endotelial que ocasionan malformaciones
vasculares, lo que conlleva un riesgo elevado de trombosis
y la tendencia a tener mayor cantidad de sangrado®*.

Dentro de las caracteristicas clinicas se encuentran la
epistaxis (95%), telangiectasias (75%) y anemia (50%).
Nuestro paciente presentaba todos estos hallazgos. Con
respecto a las telangiectasias, cabe mencionar que estas
lesiones aparecen en la adolescencia y aumentan conforme
avanza la edad®.

Para el diagnostico, actualmente se requieren tres de los
cuatro criterios de Curazao'®, que se describen enla Tabla 1.
Nuestro paciente cumplia con tres de los cuatro crite-
rios: epistaxis espontdnea y recurrente desde los 18 afios;
multiples telangiectasias en los labios, cavidad oral, lengua,
dedos y nariz, y lesiones viscerales tipo telangiectasia en la
endoscopia digestiva alta realizada.

Tabla 1. Criterios de Curazao modificados para el diagndstico clinico de
telangiectasia hereditaria hemorrdgica (THH)

Criterio Descripcion

Epistaxis Espontanea y recurrente

Telangiectasias Multiples, en sitios caracteristicos: labios,
cavidad oral, dedos, nariz

Lesiones viscerales  Telangiectasias gastrointestinales, pulmonares,

hepaticas, cerebrales o malformaciones
arteriovenosas espinales

Historia familiar Familiar de primer grado con THH de acuerdo

con estos criterios

Tabla elaborada por los autores.

En estos pacientes también se presentan las MAV a nivel
hepatico, pulmonar, cerebral y gastrointestinal. Las MAV
a nivel gastrointestinal ocurren en el 30% de los casos,
tipicamente entre la quinta y sexta décadas de la vida, y se
encuentra mas frecuentemente en el estdmago y el intes-

tino delgado proximal, con menos frecuencia en el colon
(30%), con sangrado lento y crénico en el 30% de pacien-
tes®. En el caso que reportamos, el paciente tenfa multi-
ples telangiectasias gastricas y en el duodeno, mas no en el
colon, lo que concuerda con lo descrito en la literatura.

Las MAYV a nivel hepatico (47%-74%) producen corto-
circuitos entre la arteria hepética y la vena porta, la arteria
y la vena hepéticas, la vena porta y la vena hepatica, lo que
puede llevar a insuficiencia cardfaca de gasto alto, hiper-
tension portal, encefalopatia hepdtica, isquemia biliar y
mesentérica, ademds de cirrosis hepatica. Generalmente
son asintomdticas; sin embargo, se puede presentar dolor
abdominal, ascitis, hemorragia varicosa, colestasis anicté-
ricay encefalopatia hepética. Nuestro paciente estuvo asin-
tomatico, pero el ultrasonido Doppler realizado informé la
presencia de varias MAV en el higado, que luego se confir-
maron con la tomografia abdominal.

Las MAV pulmonares (15%-50%) pueden complicarse
con accidente cerebrovascular embélico y absceso cerebral.
La primera guia internacional de THH recomienda identifi-
carlas y considerar tratarlas y dar profilaxis antibi6tica antes
de algunos procedimientos con el objetivo de prevenir el
desarrollo de absceso cerebral®. El examen de tamizaje
para identificarlas es la prueba de burbujas con ecografia
transtordcica, pero también se puede usar la angio-TEM de
torax. Nuestro paciente no tenia sintomatologia pulmonar,
y se le realizé una angio-TEM de térax que no evidencié
lesiones vasculares.

Las MAV cerebrales (2%-20%) pueden causar hemorra-
gia intracraneal y convulsiones. Actualmente, resulta con-
troversial el tamizaje con resonancia magnética cerebral ya
que los adultos tienen bajo riesgo de complicaciones”.

Este caso tuvo la particularidad de que se encontraron
varias MAV en el pancreas, pues no se ha descrito mucho la
prevalencia de la afectacidn en este drgano en las revisiones
de los ultimos anos, y su hallazgo se considera como raro
segin algunos reportes®. En un estudio reciente realizado
en 333 pacientes con THH en 15 afos se encontrd una
frecuencia del 18% de afectacidon pancredtica en compara-
cién con un 70% de afectacién hepética®. Estas lesiones
podrian tener complicaciones como sangrado, dolor, hiper-
tension portal o esplénica y pancreatitis aguda.

El tratamiento de esta enfermedad consiste en el manejo
de sintomas y sus complicaciones. Para el tratamiento de la
epistaxis se describe el uso de terapia topica o terapia local
ablativa como tratamiento con ldser o escleroterapia”.
Para el tratamiento de la anemia en el contexto de un san-
grado gastrointestinal, se describe el manejo con hierro por
via oral, y en caso de que no haya respuesta, se pasa a la via
endovenosa. De acuerdo con larespuesta alos tres meses de
tratamiento se clasifica en THH leve (alcanza el objetivo de
hemoglobina con hierro por via oral), moderada (alcanza el
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objetivo de hemoglobina con hierro por via endovenosa),
o grave (no alcanza el objetivo de hemoglobina con hierro
o requiere soporte transfusional) . El paciente que repor-
tamos recibié como tratamiento hierro por via oral, y cursé
con una buena respuesta.

Para el manejo de las telangiectasias en el tracto gastroin-
testinal, en la segunda guia internacional de THH indican
el uso de argén plasma en endoscopia inicial para lesiones
sangrantes y de lesiones no sangrantes significativas (1-3
mm) '), Asi también se recomienda el uso de antifibrinoli-
ticos, como el 4cido tranexdmico via oral en caso de ser un
caso de THH leve; mientras que en los casos moderados a
graves o que no responden al tratamiento con hierro endo-
venoso se sugiere bevacizumab u otros antiangiogénicos
sistémicos'V. Nuestro paciente tenfa telangiectasias no
sangrantes, de 3-5 mm, y estas lesiones debian ser tratadas
con argoén plasma, por lo que se derivé al paciente a otra
institucion para recibir dicha terapia.

Se recomienda considerar la cépsula endoscopica para
sospecha de sangrado relacionado con THH cuando la
endoscopia digestiva alta no revela telangiectasia signifi-
cativa'V, motivo por el cual no se le solicité una cipsula
endoscdpica a este paciente.

Finalmente, cuando se tiene certeza de este diagnostico,
se debe brindar consejeria sobre la posibilidad de que su
descendencia y demds familiares puedan tener la misma
enfermedad, por lo que se debe realizar un cribado precoz
con el objetivo de prevenir complicaciones.
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