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RESUMEN

La telangiectasia hemorragica hereditaria es un trastorno autosémico dominante de la pared de los vasos
sanguineos que se presentan tortuosos y dilatados. Clinicamente los pacientes con esta enfermedad
pueden presentar hemorragias recurrentes, las que pueden ser espontaneas o secundarias a
traumatismos leves, asi como anemia. En este articulo, realizamos la presentacion de dos pacientes
(madre e hija) quienes presentan esta enfermedad.

Palabras clave: Telangiectasia hemorragica hereditaria, Enfermedad hereditaria, Sindrome de Rendu-
Osler-Weber.

ABSTRACT

Hereditary hemorrhagic telangiectasias is an autosomal dominant disorder of blood vessel walls that
results in tortuous, dilated vessels (telangiectasias). Clinically, patients with hereditary hemorrhagic
telangiectasias experience recurrent hemorrhage, which may be spontaneous or secondary to trivial
trauma, and anemia. In this article we make the report of two patients (mother and her daughter).
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INTRODUCCION



Existen actualmente méas de 4 400 rasgos autosdomicos dominantes conocidos, la mayoria de los cuales
corresponden a enfermedades. Por separado, las enfermedades autosémicas dominantes son bastante
raras en la poblacién; las mas habituales tienen una frecuencia alélica de aproximadamente 0,001 a

La telangiectasia hemorragica hereditaria o sindrome de Rendu-Osler-Weber (ROW) es un trastorno
vascular heredado como rasgo autosémico dominante, caracterizado por telangiectasias en piel y
mucosas. Los vasos delgados y dilatados pueden sangrar espontaneamente, o como resultado de
traumatismos leves. %3

Descrita independientemente por Rendu (1894), Weber (1907) y Osler (1910), fue considerada por Hanes
(1909), bajo la denominacion descriptiva de “Telangiectasia hemorragica hereditaria”. Al menos 1/50 000
personas padecen el cuadro clinico evidente, aunque cuadros minimos pueden pasar inadvertidos,
mostrando las pequefias lesiones vasculares, que ya existen al nacer, y que se distribuyen ampliamente
por la piel y las mucosas. 45

Cada lesion esta constituida por una dilatacién telangiectasica de las pequefias venas que preceden a los
capilares, por una debilidad congénita del conectivo de la capa subendotelial, lo que le confiere cierto
parentesco patogénico con las conectivopatias congénitas. 4

El aspecto macroscopico de las lesiones es el de unas manchas rojo-vinosas mas o menos asteriformes,
cuyo tamafio varia entre el de una cabeza de alfiler y el de una lenteja (n6dulos angiomatosos névicos),
los cuales, al ser comprimidos, con una espatula de cristal, desaparecen casi por completo y queda solo
un punto central rojo que a veces pulsa. 6

Las epistaxis a repeticién son con frecuencia el primer sintoma, incluso antes de haber advertido las
tipicas lesiones locales: pequefias maculas, papulas o nodulillos de 1- 4 mm de didmetro de color rojo
purpura, que palidecen por la vitropresion. 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. 8

Sus principales localizaciones son: mucosa nasal, lengua y cara interior de los labios. Sigue en frecuencia
la afectacion cutanea: pabellones auriculares, cara, lecho ungueal, palma de las manos y planta de los
pies, siendo excepcional en el tronco. Las alteraciones en los érganos unas veces son relativamente
visibles: conjuntivas, faringe y vagina. En otras, corresponden a érganos profundos: tubo digestivo, vejiga
urinaria, utero, bronquios, pulmones, higado y cerebro.

MATERIAL Y METODO

Se revisaron las historias clinicas de las pacientes en el consultorio del médico y enfermera de la familia
num. 47-1 del Policlinico Capitan Roberto Fleites de la ciudad de Santa Clara. Se realizé una revision
bibliografica actualizada de la enfermedad. A continuacion se presentan 2 casos.

Presentacion de los casos

Caso 1: Paciente femenina de 34 afios de edad, de la raza blanca y procedencia urbana, con
antecedentes de aparente salud anterior, acude a consulta refiriendo que con frecuencia presenta
sangramientos nasales, variando en muchas ocasiones en intensidad y duracién, no es la primera vez
que le ocurre, desde la infancia habia presentado tales sangramientos de forma aislada y de poca
cuantia, los que se interpretaron como epistaxis enfermedad, se queja ademas de somnolencia,
decaimiento y palpitaciones. Se observan lesiones maculosas rojo-vinosas en labios, lengua que sangran
con facilidad y no desaparecen. Llama la atencién que hay toda una historia familiar de sintomas
similares. Se recogen como antecedentes patolégicos familiares, que los bisabuelos maternos (ambos
primos) presentaban cuadros similares, epistaxis frecuentes y abundantes. La madre de la paciente
comenzo con epitaxis escasas y poco frecuentes durante la adolescencia (cuadro que recuerda los
sintomas del padre); se agravé durante los embarazos, en los cuales presentd anemia en los tres
trimestres; una de la hermanas de la madre presentaba graves episodios de sangramientos digestivos y



epistaxis, fallece en la quinta década de la vida; un hermano presenta similares sintomas, pero son
cuadros banales. La paciente tiene 2 hermanos, ambos sanos.

Al examen fisico se encontré palidez cutdaneo-mucosa, maculas rojo-vinosas mas o menos redondeadas
que variaban en tamafo hasta alcanzar un diametro de 1 a 2 mm, que al ser comprimidas desaparecen.
Las lesiones se localizaron en la cara interna de los labios, lengua y mucosa nasal. Complementarios: Hb:
98g/l, | amina periférica: anisositosis XX, hipocromia XX, Coagulograma: tiempo de sangramiento 2
minutos, tiempo de coagulaciéon 8 minutos, conteo de plaquetas 270x10 9 /L; sangre oculta en heces
fecales: positiva; ultrasonido abdominal: higado de tamafio normal y ecogenicidad uniforme. Bazo, area
pancreatica y ambos rifilones normales. Aorta abdominal de calibre normal.

Caso 2: Paciente femenina de 12 afios de edad, de la raza blanca, con antecedentes de aparente salud
anterior, Unica hija de la paciente presentada anteriormente. Hace alrededor de un afio comenzé con
sangramiento nasal de poca cuantia, frecuencia variable, que nunca requirié de atencién médica. Al
examen fisico se detectd, mediante la rinoscopia anterior, lesiones maculo-papulosas rojo-vinosas en la
mucosa nasal. El resto del examen no aport6é nuevos elementos de interés. Complementarios: Hb: 1209/l ;
Coagulograma: tiempo de sangramiento 1 minuto, tiempo de coagulaciéon 7 minutos, conteo de plaquetas
250x10 9 /L; ultrasonido abdominal: higado de tamafio normal y ecogenicidad uniforme. Bazo, area
pancreatica y ambos rifilones normales. Aorta abdominal de calibre normal.

DISCUSION

El progenitor afectado puede transmitir a sus hijos el gen de la enfermedad o bien el gen normal. Cada
suceso tiene una probabilidad de 50%. De este modo, como promedio, la mitad de los hijos seran
heterocigoticos y expresaran la enfermedad, mientras que la otra mitad seran homocigoéticos normales. La
herencia autosémica dominante se caracteriza por transmision vertical del fenotipo, ausencia de saltos
generacionales y aproximadamente el mismo nimero de hombres y de mujeres afectados. Su riesgo de
recurrencia es 50% debido a la independencia de genes, pues permanece constante sin importar cuantos
hijos afectados o no hayan nacido. R

El diagnéstico se lleva a cabo por la exploracion fisica al descubrir las caracteristicas lesiones
telangiectasicas pequefas de color rojo a violaceo en cara, labios, mucosas oral y nasal, asi como punta
de los dedos de manos y pies. Lesiones similares pueden aparecer por toda la mucosa del tracto
gastrointestinal y producir hemorragia recidivante y crénica. Los pacientes también pueden padecer
epistaxis profusas y repetidas. Los estudios de laboratorio suelen ser normales excepto por la existencia
de datos sugestivos de anemia ferropénica en la mayoria de los enfermos.' Tal es el caso de la primera
paciente, quien ademas presenta lesiones caracteristicas; la historia familiar de parientes cercanos con
sangramientos y lesiones tipicas que indican la presencia de la enfermedad. Las epistaxis suelen ser un
sintoma frecuente, sobre todo, durante los primeros afos de vida donde es caracteristico, como se
expuso en el segundo caso. En pediatria, la incidencia parece falsamente inferior, en cuanto las
alteraciones se hacen mas evidentes pasada la pubertad. “El diagnostico es fundamentalmente clinico y
se realiza por la presencia de, al menos, dos de los siguientes datos: epistaxis, telangiectasias cutaneo
mucosas, afectacion visceral, historia familiar positiva. La biopsia de las lesiones puede confirmar el
diagnéstico, pero no suele ser necesaria.

En la mayoria de los pacientes el tratamiento es inespecifico, pero las telangiectasias accesibles (por
ejemplo, en la nariz o en el tracto Gl a través de endoscopia) pueden tratarse mediante ablacién con
laser. Las fistulas arteriovenosas pueden tratarse con reseccién quirdrgica o embolizacién. Pueden
requerirse transfusiones repetidas; por esta razon, es importante la inmunizacion frente a la hepatitis B. La
mayor parte de los pacientes necesita ferroterapia continua para reponer el hierro que se pierde en las
hemorragias mucosas repetidas; algunos pacientes incluso requieren hierro parenteral. 10

CONCLUSION

Como se ha abordado hasta ahora el diagndstico de la enfermedad es eminentemente clinico, apoyado
en la historia familiar positiva. Las pacientes presentan lesiones tipicas en las localizaciones ya
sefialadas, cuadros de epistaxis manifestacion mas frecuente. No se realiza biopsia por ser un proceder
invasivo, para el cual no se contd con el consentimiento de las pacientes.
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