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Presentacion de caso
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RESUMEN

La telangiectasia hemorragica hereditaria o Sindrome de Osler Weber Rendu
es una enfermedad rara, autosomica dominante, que afecta entre 1:5000 y
1:10 000 personas a nivel mundial. Clinicamente se caracteriza por presentar
epistaxis recurrente y telangiectasias en la cara, manos y cavidad oral,
malformaciones arteriovenosas e historia familiar positiva. Puede afectar
organos sélidos y comprometer la vida por alteraciones hepaticas, émbolos
sistémicos y fallo cardiaco, por lo cual realizar un diagnostico oportuno es de
suma importancia. Se presenta paciente de 45 anos de edad, atendido en el
Hospital Clinico QuirUrgico Julio Trigo Lopez de La Habana, por presentar
cuadro clinico de larga evolucion, consistente en telangiectasias en cara.
Refiere antecedentes similares en otros miembros de su familia, asi como
episodios de epistaxis que han sido manejados con tratamiento local. Luego
de su estudio se confirma diagnostico de sindrome de Osler Weber Rendu. Se
presenta el caso por lo interesante y poco frecuente de esta enfermedad en
nuestro medio.

Palabras clave: sindrome de Osler Weber Rendu; telangiectasia hemorragica
hereditaria; criterios de Curacao; laser.

ABSTRACT

Hereditary hemorrhagic telangiectasia or Osler-Weber-Rendu syndrome is a
rare dominant autosomal disease affecting 1:5 000 and 1:10 000 people
worldwide. It is clinically characterized by recurrent epistaxis and
telangiectasias on the face, hands and oral cavity, arteriovenous
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malformations and a positive family history. It may affect solid organs and
threaten life due to hepatic alterations, systemic embolisms and heart failure.
Hence the importance of making a timely diagnosis. A case is presented of a
male 45-year-old patient treated at Julio Trigo Lopez Clinical Surgical Hospital
in Havana for a clinical status of long evolution consisting in telangiectasias
on his face. The patient reported similar antecedents in other family
members, as well as episodes of epistaxis which have been managed with local
treatment. A study was conducted which confirmed the diagnosis of Osler-
Weber-Rendu syndrome. The case is presented due to the interesting
characteristics and low frequency of this disease in our environment.
Keywords: Osler-Weber-Rendu  syndrome; hereditary = hemorrhagic
telangiectasia; Curacao criteria; laser.
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Introduccién

La telangiectasia hemorragica hereditaria (THH) o sindrome de Osler Weber Rendu
(EOWR) es una enfermedad rara, que se hereda de forma autosomica dominante.
Aunque alrededor del 20 % de los casos aparecen de forma espontanea. El cuadro
clinico se debe a anormalidades en la estructura vascular. Las manifestaciones
clinicas son variadas y se presentan principalmente en nariz, piel y pulmones, con
posible compromiso del sistema nervioso central y gastrointestinal, debido a lo
cual, el diagnostico oportuno es muy importante para evitar las complicaciones. El
manejo debe ser multidisciplinario.®

Tiene una amplia distribucion geografica, y en anos recientes, el nimero de casos
reportados se ha incrementado. La prevalencia se estima en rangos entre 1:2351
habitantes en Francia, 1:3500 en Dinamarca, y 1:39216 en el norte de Inglaterra.
Alrededor del mundo, se estima que la enfermedad afecta a 1,4 millones de
personas. (1,2

Se caracteriza por la triada epistaxis, telangiectasias mucocutaneas y anemia
debido a la deficiencia de hierro. Los sintomas no se presentan al nacimiento, pero
aparecen a lo largo de la vida. El 70 % de los individuos afectados presenta
manifestaciones a los 16 anos de vida, y 90 % a los 40 anos. (3:43:6:7)
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Caso clinico

Se presenta paciente masculino de 45 anos de edad, quien asiste a la consulta de
Dermatologia por presentar cuadro clinico de larga evolucion, consistente en
telangiectasias en cara. Refiere antecedentes de cuadros similares en otros
miembros de su familia, especificamente en su madre y en un hermano. Ha
presentado episodios de epistaxis que han sido manejados con tratamiento local.
Al examen fisico se observa paciente fototipo I, con telangiectasias en cara,
mucosa oral y manos. No se encuentran otros hallazgos de importancia a nivel
dermatoldgico (Figs. 1y 2).

Fig. 2 - Telan:giectasias en mucosa de labios.
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El paciente es enviado a evaluacidon por los servicios de Gastroenterologia,
Otorrinolaringologia, y Neumologia. Luego de su estudio y el de sus familiares, se
confirma diagnostico de sindrome de Osler Weber Rendu.

Se inicia tratamiento con laser para el manejo de las telangiectasias
mucocutaneas.

Comentarios
Alrededor del 20 % de los casos aparecen de forma espontanea, sin familiares que
presenten la enfermedad, lo cual podria indicar la presencia de una mutacion
espontanea.® En nuestro paciente si existian antecedentes familiares.

El cuadro se observa en individuos heterocigotos. Las formas homocigotas son
incompatibles con la vida. El cuadro clinico de la THH se debe a anormalidades en
la estructura vascular. Las principales lesiones son las telangiectasias, las cuales
representan un shunt arterio-venoso entre arteriolas dilatadas y vénulas, que se
evidencian clinicamente como maculas eritematosas arborescentes, puntiformes o
lineales de 1-2 cm que desaparecen a la digitopresion. Si estas lesiones aparecen
en organos internos, se denominan malformaciones arteriovenosas. La fragilidad
de la pared vascular y el flujo turbulento predisponen a estos vasos para que se
presente sangrado, que forma parte del sindrome. A nivel molecular han sido
identificadas mas de 600 mutaciones, relacionadas con THH. Las principales son
ENG, ACVRL1, SMAD4. Estos genes codifican para glicoproteinas de membrana
expresadas en células endoteliales relacionadas con angiogénesis. 43

En piel, las lesiones mas caracteristicas son las telangiectasias de alrededor de 2
mm de diametro, que afectan principalmente cara, labios, nariz, lengua, orejas,
manos y pies. Estas lesiones pueden sangrar ocasionalmente, pero no tienen
relevancia clinica.®%'9 En nuestro caso se observaron telangiectasias en la cara 'y
la mucosa de labios.

El diagnostico oportuno es muy importante para evitar las complicaciones. En el
ano 2000, fueron publicados los Criterios de Curacao para THH que se muestran en
el siguiente cuadro. Para realizar el diagnostico se requieren 3 o mas criterios. Con
2 criterios se considera un diagnoéstico probable. Con uno o menos criterios, se
considera un diagnostico improbable. (11:12,13)
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Cuadro - Criterios de Curacao para THH
1 Epistaxis recurrente y espontanea
2 Telangiectasias mucocutaneas multiples
3 Lesiones en organos internos (Gastrointestinal, pulmonar, cerebral
o hepatica)

4 THH en familiares en primer grado

Dado que se trata de una enfermedad multisistémica, el manejo debe ser
multidisciplinario. Desde el punto de vista dermatoldgico, se considera que,
aunque el tratamiento de las telangiectasias es cosmético, su presencia puede
generar un impacto negativo en la calidad de vida del paciente. El tratamiento con
laser ha sido el mas usado para el manejo de las telangiectasias mucocutaneas. El
laser pulsado (595 nm) ha demostrado ser Util para telangiectasias maculares. (1413

El YAG laser es (til para las lesiones de apariencia papular debido a su mayor
penetracion y a la posibilidad de coagulacion. Se ha utilizado laser argén, pero
este deja cicatrices. ('

Consideraciones finales
El sindrome de Osler-Weber-Rendu, o Telangiectasia hemorragica hereditaria, es
una rara enfermedad multisistémica, con una amplia presentacion clinica y un
importante riesgo de complicaciones.

El diagnostico de esta enfermedad es puramente clinico y el tratamiento debe ser
multidisciplinario. La sobrevida es favorable si las complicaciones son
diagnosticadas y tratadas a tiempo.

El tratamiento dermatoldgico tiene fines cosméticos, el uso del laser para estas
lesiones ha mostrado ser prometedor, aunque se requieren estudios a largo plazo
para determinar la eficacia y estandarizar los parametros de acuerdo al sitio a
tratar. Esta es una enfermedad interesante y poco frecuente en nuestro medio.
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