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RESUMEN

Introduccion: La telangiectasia hemorragica hereditaria (THH), también conocida
como sindrome de Osler-Weber-Rendu, es un trastorno vascular autosomico dominante
caracterizado por la presencia de telangiectasias en mucosas y piel, asi como por
malformaciones arteriovenosas en diversos organos. Su diagnéstico suele retrasarse
debido a que los sintomas iniciales pueden ser inespecificos o subestimados en etapas
tempranas. Presentacion del caso: Paciente masculino de 77 afios que consultd por
anemia severa secundaria a epistaxis cronica, presente desde la adolescencia. En el examen
fisico se evidenciaron telangiectasias en las mucosas oral, nasal y conjuntival, asi como
en el rostro, el dorso de las manos, el torax y el abdomen. El paciente cumplia con tres
criterios de Curagao, lo que permitio establecer el diagnoéstico clinico de THH. Fue tratado
mediante administracion de hierro oral y cauterizacion de las lesiones nasales. Conclusion:
La epistaxis persistente debe considerarse un signo clinico relevante que amerita una
evaluacion etioldgica exhaustiva. En este caso, su identificacion condujo al diagnostico
de una enfermedad genética de implicacion sistémica, cuyo abordaje oportuno permite
prevenir complicaciones mayores.

Palabras clave: Telangiectasia hemorragica hereditaria, epistaxis, anemia ferropénica,
sindrome de Osler-Weber-Rendu, malformaciones arteriovenosas.

ABSTRACT

Introduction: Hereditary hemorrhagic telangiectasia (HHT), also known as Osler-
Weber-Rendu syndrome, is an autosomal dominant vascular disorder characterized by
the presence of telangiectasias in skin and mucous membranes, as well as arteriovenous
malformations in various organs. Its diagnosis is usually delayed because initial symptoms
can be nonspecific or underestimated in early stages. Case presentation: A 77-year-old
male patient presented with severe anemia secondary to chronic epistaxis, which had been
present since adolescence. Physical examination revealed telangiectasias on the oral, nasal,
and conjunctival mucosae, as well as on the face, back of the hands, chest, and abdomen.
The patient met three Curagao criteria, which allowed establishing the clinical diagnosis
of HHT. He was treated with oral iron administration and cauterization of nasal lesions.
Conclusion: Persistent epistaxis should be considered a relevant clinical sign that warrants
an exhaustive etiological evaluation. In this case, its identification led to the diagnosis
of a genetic disease with systemic implications, whose timely management can prevent
major complications.

Key words: Hereditary hemorrhagic telangiectasia, epistaxis, iron-deficiency anemia,
Osler-Weber-Rendu syndrome, arteriovenous malformations.
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INTRODUCCION

El sindrome de Osler-Weber-Rendu, también conocido como
telangiectasia hemorragica hereditaria (THH),' es una entidad de
herencia autosomica dominante que hasta en el 20% de los casos
puede no tener historia familiar previa;” se trata, mayoritariamente,
de una enfermedad genética atipica que en el 90% de los casos
es ocasionada por una mutacion heterocigota con un patron de
herencia autosémica dominante del gen de la endoglina o del
receptor de cinasa 1 similar a la activina (ALK1).!*# Tiene como
caracteristica la formacion anomala de vasos sanguineos, lo cual
conlleva a malformaciones arteriovenosas en las visceras (como
el cerebro, el tracto gastrointestinal y el pulmon) y también a
telangiectasias mucocutaneas.’ La prevalencia aproximada de la
THH es de 1,5 a 2 personas por 10.000 habitantes.

LaTHH es una enfermedad hereditaria ocasionada por mutaciones
en los genes que se encargan de la sefializacion del factor de cre-
cimiento transformante beta (TFG-b).” Estas mutaciones terminan
causando dafios en la integridad de los vasos sanguineos y en la
reparacion de estos, promoviendo asi una comunicacion directa
anormal entre las arterias y las venas. Las manifestaciones clinicas
mas comunes que se pueden encontrar en el sindrome de Osler-
Weber-Rendu incluyen epistaxis frecuentes, sangrados gastroin-
testinales, telangiectasias en la piel y en las mucosas, asi como
malformaciones arteriovenosas y viscerales, especialmente en el
cerebro, el pulmon y el higado. Estos signos y sintomas pueden
llegar a generar complicaciones como hipoxemia, hemorragias
o accidentes cerebrovasculares hemorragicos o isquémicos.®°
De estas manifestaciones, la epistaxis es el mejor discriminador
de THH, con estudios en donde se ha reportado una sensibilidad
del 97% y una especificidad del 84% en el diagnéstico de THH
en personas con un punto de corte de >4 epistaxis por afo. Los
sitios mas distintivos de telangiectasias suelen ser los labios y
las palmas.'!

La THH puede ser diagnosticada a través de los criterios de
Curagao o a través de diagnostico genético.” El diagnéstico de
esta patologia puede llegar a resultar complejo debido a la rareza
de la enfermedad y a la variabilidad fenotipica. Los criterios de
Curagao han sido ttiles a lo largo de los afios para orientar el caso
hacia un diagnostico clinico; de hecho, hay estudios en donde se
ha documentado una sensibilidad del 68% y una especificidad
del 98% para su diagnostico, por lo que el diagnostico genético
queda relegado a casos de exclusiva duda, lo cual suele representar
a una vasta minoria de los casos (Tabla 1).

El tratamiento de la THH se basa en medidas compresivas locales
en casos de epistaxis, uso de acido tranexamico, optimizacion
de los niveles de hierro, cauterizacion de vasos nasales, uso de
oximetazolina por tiempo limitado y uso de antiangiogénicos
como el bevacizumab. '
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Tabla 1. Criterios de Curagao.

Critérios de Descripcién Puntaje
curagao P (Si-1, No-0)
. . Episodios recurrentes de
Epistaxis ;
sangrado nasal sin causa Sl
recurrente

aparente

Presencia de telangiectasias

Telangiectasias . . .
g visibles en labios, cara, ma- Sl

multiples
nos 0 mucosas
. Telangiectasias o malforma-
Lesiones . .
) ciones arteriovenosas en Sl
viscerales X .
6rganos internos
Familiar de 1er grado diag-
Antecedentes .
i nosticado con Sd de osler NO
familiares
weber rendu
Interpretacion:

La presencia de 3 o mas criterios establecen un diagndstico
definitivo.
La presencia de 2 criterios indican un diagnéstico probable.

A continuacion, se presenta el caso de un paciente adulto mayor
que consulta a urgencias por un episodio de epistaxis recurrente
y anemia severa, en quien finalmente se realiza el diagndstico
de THH.

Consideraciones éticas

El presente reporte de caso se realiza en concordancia con los
principios éticos establecidos en la Declaracion de Helsinki y
las normas nacionales vigentes para la investigacion en salud.
Dado que se trata de un reporte de caso clinico, no se requiere
aprobacion por parte de un comité de ética en investigacion, al no
implicar intervenciones adicionales a las realizadas en el marco
de la atencion clinica habitual del paciente. Se obtiene consenti-
miento informado por escrito del paciente para la publicacion de
la informacion clinica y las imagenes incluidas en este manuscrito,
garantizando en todo momento la confidencialidad y el anonimato
de sus datos personales.

Los autores declaran que no se realizan procedimientos experi-
mentales ni intervenciones fuera de los estandares aceptados de
la practica médica. Asimismo, no existen conflictos de interés ni
fuentes de financiacion relacionadas con la elaboracion de este
reporte de caso.

REPORTE DE CASO
Paciente masculino de 77 aflos, con antecedentes personales de

hipotiroidismo en suplencia y anemia cronica, consulta por un
episodio de epistaxis severa acompanado de fatiga. Durante la
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evaluacion inicial se documenta hemoglobina en 3,0 g/dL, moti-
vo por el cual es remitido a un centro de mayor complejidad. El
paciente refiere también episodios de melena en los dias previos.

Al ingreso, se registran signos vitales con presion arterial de
125/57 mmHg, presion arterial media de 79 mmHg, frecuencia
cardiaca de 84 latidos por minuto, frecuencia respiratoria de 18
respiraciones por minuto, saturacion de oxigeno del 96% con
fraccion inspirada de oxigeno al 21%, y temperatura corporal de
36°C. Requiere soporte transfusional, recibiendo cinco unidades
de gldbulos rojos a lo largo de toda su hospitalizacion, con esta-
bilizacion de la hemoglobina previo a su egreso (9,0 g/dL). Se
realiza una endoscopia digestiva alta, donde se identifican cinco
angioectasias gastricas ubicadas en la curvatura mayor y en la
pared posterior del estdmago, clasificadas como tipo 3a segliin
Yano-Yamamoto. Se realiza tratamiento endoscopico con coa-
gulacion por plasma de argén sin complicaciones y se programa
una nueva sesion ambulatoria de coagulacion.

Durante la hospitalizacion, el paciente presenta nuevos episodios
de epistaxis, por lo que es valorado por el servicio de otorrinola-
ringologia. Inicialmente se realiza un taponamiento nasal anterior,
seguido de cauterizacion de vasos nasales ante la recurrencia del
sangrado. Al examen fisico se identifican multiples telangiectasias
en labios, alas nasales, cara, torso y manos (Figura 1).

Con base en los hallazgos clinicos de epistaxis recurrente, san-
grado gastrointestinal por angioectasias y telangiectasias muco-
cutaneas, se determina que el paciente cumple tres criterios de
Curagao, estableciendo el diagnostico clinico de sindrome de
Osler-Weber-Rendu o telangiectasia hemorragica hereditaria; du-
rante el abordaje inicial se consideran diagnosticos diferenciales,
como ulcera péptica, varices esofagicas y neoplasias gastrointesti-
nales, los cuales son descartados mediante estudios endoscopicos.

Tras la estabilizacion, se documenta ferropenia absoluta, por lo
que se indican tres dosis de hierro sacarosa intravenoso intramural.
Se indica el egreso con suplementacion oral de hierro y evaluacion
por hematologia para considerar tratamiento con anti-VEGF.

DISCUSION

La telangiectasia hemorragica hereditaria (THH), también cono-
cida como sindrome de Osler-Weber-Rendu, es una enfermedad
vascular autosomica dominante, caracterizada por malforma-
ciones arteriovenosas (MAV) y telangiectasias mucocutaneas.'
Su presentacion clinica es heterogénea y su diagndstico suele
retrasarse debido a la inespecificidad de los sintomas iniciales,
especialmente cuando las manifestaciones hemorragicas, como
la epistaxis, son tratadas de forma aislada y sintomatica.

Este caso clinico ejemplifica tal retraso diagnostico; el paciente

presentd un cuadro clinico marcado por epistaxis recurrente
y severa, acompafnado de anemia ferropénica, hallazgos que
condujeron a multiples consultas y abordajes médicos antes de
establecer el diagnostico definitivo. La persistencia de las hemo-
rragias nasales llevo finalmente a una investigacion mas detallada,
evidenciandose ademas angioectasias gastricas activas y multiples
telangiectasias mucocutaneas, hallazgos que orientaron a la sos-
pecha diagnostica de THH. La epistaxis representa la manifesta-
ciébn mas comun de la enfermedad y suele ser la principal causa
de anemia cronica;''''* no obstante, la aplicacion de los criterios
clinicos de Curagao fue decisiva para establecer el diagndstico.
Estos criterios incluyen: epistaxis recurrente, telangiectasias
visibles, afectacion visceral (como las angioectasias gastricas en
este caso) y antecedentes familiares. El cumplimiento de tres de
ellos permitié confirmar el diagndstico clinico de THH.

En cuanto al manejo, este incluyd suplementacion oral con
hierro, la cual esta descrita dentro del tratamiento integral,*
control endoscopico del sangrado digestivo mediante plasma
de argdn y cauterizacion de las lesiones vasculares nasa-
les, una medida efectiva que ha demostrado una reduccion
en la frecuencia y severidad de las hemorragias nasales."
Estas intervenciones, aunque principalmente paliativas, re-
presentan una herramienta util en el control sintomatico.

Existen escasas series de casos en América Latina. Para Colombia,
citamos dos casos de interés: uno en Medellin y otro en Cali. En el
primero, recolectaron 18 pacientes con THH.¢ De estos pacientes,
la mediana de edad fue de 56 afios y reportaron que todos los
ingresos a hospitalizacion estuvieron relacionados con sangrados
significativos y el 61% requirio transfusion de hemoderivados.

En Cali (Colombia), hasta la fecha se tiene conocimiento de un
registro de pacientes con diagndstico de THH'* en un centro de
alta complejidad, en donde documentaron 13 pacientes con diag-
néstico, de los cuales todos presentaron epistaxis, todos tenian te-
langiectasias en la mucosa nasal y en menor medida en otras partes
del cuerpo, el 30,7% tuvo un sangrado con requerimiento transfu-
sional y todos recibieron tratamiento combinado, como en el caso
de este paciente. Solo el 23% requirié manejo con bevacizumab.

El hallazgo de angioectasias gastricas activas durante la endos-
copia resalta la importancia de evaluar sistematicamente el tracto
gastrointestinal en pacientes con THH y anemia refractaria. Estas
lesiones, aunque a menudo asintomaticas, pueden contribuir de
forma significativa a la pérdida cronica de sangre. Se debe destacar
que el retraso diagndstico en este paciente condujo a multiples
complicaciones, entre ellas la anemia severa y la necesidad de
transfusiones repetidas, lo cual hubiera podido evitarse con un
enfoque mas orientado desde etapas tempranas. Esto subraya
la importancia de mantener un alto indice de sospecha clinica
frente a sintomas aparentemente comunes, como la epistaxis,
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Figura 1. En las imagenes se evidencian telangiectasias mucocutaneas en labios, lengua, parpados, nariz, mejillas y en térax. Fuente:
registro fotografico autorizado por el paciente para su publicacion y divulgacion con fines académicos y cientificos.

cuando esta es persistente, no traumatica y se asocia a otros sig-
nos sistémicos, como telangiectasias o anemia de causa incierta.

CONCLUSIONES

La telangiectasia hemorragica hereditaria (THH) debe ser con-
siderada dentro de los diagnosticos diferenciales en pacientes
con epistaxis cronica, incluso cuando no existen antecedentes
familiares. En este caso, los hallazgos fisicos, como la presencia
de multiples telangiectasias mucocutaneas, permitieron orientar
el diagnostico clinico de una enfermedad vascular genética con
importante compromiso sistémico. Ademas, el uso de criterios
diagnosticos, como los de Curacao, facilita su identificacion de
manera oportuna.

La importancia de este caso radica en su demostracion de un
diagnostico tardio de una enfermedad genética con afectacion
sistémica extensa, enfatizando asi el valor de la deteccion
temprana para reducir el riesgo de complicaciones graves,
incluyendo malformaciones arteriovenosas pulmonares, he-
paticas y cerebrales. Adicionalmente, este caso contribuye
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a una mejor comprension de las multiples manifestaciones
clinicas de la THH y enfatiza la importancia de mantener una
alta sospecha diagnoéstica para esta patologia en pacientes que
cursan con sintomatologia comiin, como la epistaxis recurrente.

El diagnostico oportuno no solo permite la identificacion de com-
plicaciones, sino también establecer un manejo dirigido al control
sintomatico y a la prevencion de secuelas. Entre las intervenciones
mas utilizadas se encuentran la suplementacion oral con hierro
para el manejo de la anemia cronica, la cauterizacion de telangiec-
tasias nasales para disminuir la frecuencia de epistaxis y el control
endoscopico con plasma de argon para el sangrado digestivo. Estas
medidas son fundamentales para el control de las complicaciones
hemorragicas de la enfermedad y contribuyen de manera significa-
tiva a mejorar el prondstico y la calidad de vida de los pacientes.
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