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Resumen

Introduccion: La enfermedad de Rendu-Osler-Weber, también conocido como
telangiectasia hemorragica hereditaria, es una enfermedad genética de herencia
autosdmica dominante con penetrancia incompleta. Afecta por igual a ambos
sexos Yy los sintomas se inician habitualmente entre los 20 y 40 afios, pero se
considera que la enfermedad esta infradiagnosticada. Objetivo: presentar un
caso clinico de la enfermedad. Método: Se realizé una busqueda de las
caracteristicas de la enfermedad, en sitiosweb de ciencias médicas: Lilacs,
Infomed, MedLine, entre otros Resultados: se obtuvieron los antecedentes
personales de sangramiento nasal recurrente, presencia de telangiectasias en
piel y mucosas, malformaciones vasculares en ambos pulmones, todos
confirmados por imagenes radioldgicas y ultrasonograficas. Conclusiones: La
presencia de tres criterios diagndsticos y resultados de complementarios
confirmaron el diagndstico de Sindrome de Rendu Osler Weber.
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Introduccion

La THH o Sindrome ROW es un trastorno vascular heredado como rasgo
autosémico dominante, con penetrancia y expresividad variables, que se
presenta como letal en pacientes homocigotos.

Existen mas de 4 400 rasgos autosdmicos dominantes conocidos, la mayoria de
los cuales corresponden a enfermedades. Por separado, las enfermedades
autosdmicas dominantes son bastante raras en la poblacion; las mas habituales
tienen una frecuencia alélica de aproximadamente 0,001. 1!

Descrita independientemente por Rendu (1894), Weber (1907) y Osler (1910),
fue considerada por Hanes (1909), bajo la denominacién descriptiva de
telangiectasia hemorragica hereditaria. Al menos 1/50 000 personas padecen el
cuadro clinico evidente, aunque cuadros minimos pueden pasar inadvertidos,
mostrando las pequenas lesiones vasculares, que ya existen al nacer, y que se
distribuyen ampliamente por la piel y las mucosas. %

Se han descrito 5 variantes de THH, en 3 de ellas estan identificados los genes
responsables y a los otros aun no se les han atribuido nombres. En las
diferentes variantes clinicas relacionadas con una determinada mutacién suelen
existir diferencias en la forma de presentacion. 4

Las lesiones se detectan durante los primeros afios de vida, y es caracteristico
observar epistaxis recurrentes en la nifiez. Hacia los 10 afios de edad cerca de
50 % de los pacientes ya ha padecido alguna hemorragia gastrointestinal; pero
estas no suelen ser graves hasta el cuarto decenio de la vida, y su frecuencia
alcanza el maximo durante la sexta. ® Cuadros minimos pueden pasar
inadvertidos, lo que esta dado porque el grado de afectacion sistémica varia en
esta enfermedad. ©

Tipicamente, las formas clinicas y el debut de esta enfermedad se asocian a los
organos y tejidos que se afectan con mayor frecuencia: telangiectasias en
mucosas y en piel, epistaxis, sangramiento gastrointestinal, pulmonar e
intracerebral. 7/ &

Presentacion del caso

Paciente femenina de 16 afios, con antecedentes de salud que de manera
ocasional inicia epistaxis recurrentes y ocasionales que relacionaba con
exposicion prolongada al sol o esfuerzos fisicos, ademas de cuadro doloroso e
inflamacién en regidn distal de radio derecho que desaparece espontaneamente
y reinicia a los seis meses pero con mayor intensidad, refiere que notd un
engrosamiento en dicha region, de consistencia dura y no movible por lo que es
llevada a su area de salud para interconsulta con Pediatria.

Se realizan estudios radioldgicos y biopsia de musculo y tejido dseo. Al realizar
los procederes y chequeo médico se constatd una anemia, sangramiento
abundante y al Rayos X de térax se constatan nddulos pulmonares por lo que se
sugiere biopsia pulmonar; proceder con lo que no esta de acuerdo la madre que
decide pedir el alta y se traslada a la capital.

Ingresa en Hospital Juan Manuel Marquez con impresién diagnostica de
enfermedad granulomatosa.

Al examen fisico se evidencia una masa tumoral no dolorosa en zona distal de
radio derecho y aumento de volumen de dicha zona (Fig. 1 y 2). Dedos de pies
y manos en palillo de tambor (Fig 3).

Los resultados de gasometria informan una saturacidon de oxigeno del 90%.
Fueron realizados otros estudios complementarios:



Rayos X de térax anteroposterior y lateral: se visualizan imagenes nodulares en
la base pulmonar derecha (Fig 4).

TAC multicorte contrastada: Toérax: lesiones noduares multiples de tamafio
variable con vasos aferentes y eferentes gruesos, arteriales y venosos,
sugestivos de malformacion arteriovenosa (Fig 5).

La paciente fue interconsultada con las siguientes especialidades:

Oftalmologia: al fondo de ojo destaca nodulo en ojo izquierdo y hemorragia de
ojo derecho en relacién con posibles fistulas arteriovenosas.

Dermatologia: sefiala la presencia de fibromas cutaneos puntiformes, destaca
mucosa lingual (Fig 6)

Genética: la coincidencia de tres criterios diagndsticos; telangectasias en
mucosa oral, dos fibromas cutdneos puntiformes y malformaciones vasculares
en pulmén permiten plantear el diagndstico de Enfermedad de Rendu Osler
Weber.

En estos momentos la paciente tiene 20 afios, se encuentra en el area de salud
con buen estado clinico y desarrolla su vida cotidiana sin complicaciones.

Fig. 1 Fig. 2
Aumento de volumen de region distal de radio derecho.
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Fig 3 Dedos de mano en palillo de tambor Fig. 4 Nodulos en base pulmonar
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Fig 5 TAC de toérax: cortes axiales a 2 mms con MPR a 0,98 mm. En ambos
campos pulmonares se visualizan multiples lesiones nodulares de tamafio variable.
Nodulo localizado en lobulo medio de pulmén derecho que mide 24 X 20 mm;
nodulo de 21 X 19 mm en lébulo inferior de pulmén izquierdo. Vasos aferentes y
eferentes, arteriales y venosos; sugestivos de malformaciones arteriovenosas en
campo pulmonar izquierdo.

Fig 6. Atelectasias puntiformes en mucosa oral

Discusion

El diagndstico del Sindrome de Rendu-Osler-Weber (ROW) se basa en los
hallazgos clinicos al evidenciarse la presencia de lesiones telangiectasicas de color
rojo a violaceo, pequenas y puntiformes localizadas en cara, labios, mucosas oral
y nasal.

Los pacientes en ocasiones refieren la ocurrencia de sangramientos nasales
abundantes que asocian a esfuerzos fisicos o exposicién prolongada a la radiacion
solar.

Los estudios de laboratorios suelen ser normales excepto por la presunciéon de
anemia ferropénica.



Sin embargo, estudios contrastados de mayor envergadura ante la ocurrencia de
un cuadro clinico mas profuso informan la presencia lesiones telangiectasicas en la
mucosa gastrointestinal que pueden provocar hemorragia recidivante y crénica. °
La coincidencia de tres de los cuatro criterios de Curacgao, permiten realizar el
diagnostico definitivo de la enfermedad.
Criterios de Curacao
1. Epistaxis espontanea o recurrente.
2. Telangiectasias multiples o en sitios caracteristicos: labios, mucosa o
cavidad oral, dedos, nariz.
3. Lesiones viscerales: telangiectasias gastrointestinales, pulmonares,
hepaticas, malformaciones arteriovenosas cerebrales o espinales.
4. Antecedentes familiares: familiar de primer grado de consanguinidad con
telangiectasia hemorragica hereditaria segun criterios expuestos.°

Las epistaxis a repeticidn generalmente son el primer sintoma, aun antes de
aparecer las maculas, papulas o ndédulos de 1-4 mm, de color rojo purpura.

La epistaxis suele ser recurrente, espontanea o secundaria a lesiones leves que
puede causar anemia crdnica. Luego de los treinta afios son mas notables con
episodios de hasta 12-15 en el mes.

La paciente refiere la ocurrencia de episodios de epistaxis en varias ocasiones.
70% de los individuos afectados por la enfermedad comienza a manifestar la
misma en su etapa adolescente 1% 11, |o cual coincide con la paciente en estudio.
Las telangiectasias cutdneas y en mucosas, son multiples, de tipo aracniformes,
lineales o puntiformes (75% de los pacientes). Pueden ser subdiagnosticadas,
aumentan en numero y tamano con la edad y suelen aparecer después de los
treinta afos. Pueden observarse ademas en manos, cara, cavidad oral, lengua,
paladar, conjuntivas, nariz, orejas y pémulos. 4

El diagndstico positivo de telangiectasias puntiformes violdceas en mucosa oral de
la paciente aporta un criterio diagnéstico.

Las malformaciones arteriovenosas pulmonares (MAVP) son comunicaciones
directas anormales entre arterias y venas pulmonares, con engrosamiento de las
mismas. 80-90% de estas se corresponden con el sindrome de ROW, aunque solo
15-35% de los pacientes que lo padecen presentan dichas malformaciones. Por lo
general son multiples, bilaterales y localizadas en los l6bulos basales. °

Las MAVP proporcionan una comunicacion capilar libre entre la circulaciéon
pulmonar y sistémica con tres consecuencias:

a) La sangre de las arterias pulmonares que pasa a través de estas
derivaciones no puede oxigenarse y ocurre hipoxemia (saturacion de
oxigeno del 90%).

b) La ausencia del filtro que representa el lecho capilar normal permite que
material particulado alcance la circulacidon sistémica donde impactard en
otros lechos capilares con secuelas clinicas, particular en la circulacion
cerebral.

c) La fragilidad de los vasos sanguineos puede conducir a hemorragias dentro
de los bronquios (asociado a hemoptisis) o en la cavidad pleural (asociado a
hemotdrax). 12

El hallazgo imageneoldgico de la TAC de térax confirma en la paciente la presencia
de alteraciones sugestivas de malformaciones arteriovenosas pulmonares.

La particularidad de caso estd dada por la deformidad désea en la regién distal del
antebrazo derecho, caracteristica no encontrada durante la revisién bibliografica.
La presencia de tres de los criterios de Curagao, permiten plantear el diagndstico
definitivo de Sindrome de Rendu-Osler-Weber.



Conclusiones

El

Sindrome de Rendu-Osler-Weber es una enfermedad genética rara,

multisistémica, con variadas formas clinicas de presentacién, diagndstico clinico,
genético, seroldgico y radioldgico, donde entre 15-20% de los casos no presentan
expresan una mutacion genética.
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