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La telangiectasia hemorrdgica hereditaria (THH), es
una alteracion genética autosémica dominante, caracteri-
zada por malformaciones arteriovenosas, displasia fibro-
vascular visceral y mucocutanea que se presenta en varios
organos tales como la piel, pulmones, sistema nervioso
central y sistema gastrointestinal, (2347149 Clinicamente
reconocida por la triada de telangiestasias, epistaxis e his-
toria familiar, con una variabilidad en cuanto a presenta-
“cién y formas de localizacion. Fue descrita en el afio 1876
por Leggs en una paciente con telangiectasias en cara,
epistaxis y dolor articular y posteriormente en 1896 se
describe en una paciente con epistaxis recurrente toman-
do el epénimo de enfermedad de Rendu-Osler-Weber &7

La primera identificacion genétic% _especifica para esta
enfermedad ocurrio en el afio 1994 con la identificacion
de un gen denominado «endoglin» localizado en el cro-
mosoma 9, debido a que fue el primer gen descubierto
el defecto en la «endoglin» también se le denomina, THH
tipo I. En 1996 se descubre el segundo gen denominado
«activin receptor-like kinase 1» (ALK1) localizado en el
cromosoma 12, cuyo defecto en la THH se denomina

tipo 11 (1,234), ’ W, i
4

Esta enfermedad se puede presentar en cualquier tipo

de raza con una frecuencia estimada de 1-2 por 100,000

habitantes, el grupo sanguineo «0O» se encuentra en ma-

yor relacién, en el 20% de los casos no hay historia fami-
liar de telangiectasias o sangrado recurreW’?’.
Y

La caracteristica de las telangiectasias son lesiones pun-
tiformes de 1-3mm. de diametro que pueden presentarse
en cara, labios, nariz, lengua oreja, manos, térax y pies;
que se incrementan con la edad, apareciendo en la terce-
ra década de la vida como lesiones tipo ara sculares,
este defecto congénito en el desarrollo de capilares per-
mite que no exista una comunicacion entre arterias y ve-
nas ocasionando shunts & 7 13,

?‘c.
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Los sintomas incluyen hemorragia de la cavidad nasal
en el 90% de los casos, con un porcentaje de 50% a los
10 afios siendo la mayor presentacion a los 21 afos *7. En
el pulmén las malformaciones arteriovenosas (MAV) se
presentan en un 15%, la gran mayoria de estas fistulas
reciben sangre de la arteria pulmonar y los shunts son
derecha a izquierda pudiendo ocasionar cianosis, hipoxe-
mia y policitemia secundaria ® 7 ®, el embolismo es una
seria complicacion ya que puede producir émbolos sépti-
cos hacia el cerebro °. La ruptura de las fistulas o telan-
giectasias pueden producir hemotdrax y hemoptisis °. Es-
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tas manifestaciones clinicas ocurren entre la tercera y cuarta
década de la vida aproximadamente siendo la mitad asin-
tomaticos °. Las complicaciones neuroldgicas se encuen-
tran dentro del 8 al 12% de todos los casos reportados
con picos dentro de la tercera y cuarta década de la vida,
encontrando malformaciones en el cerebro, en la espina
dorsal y encefalopatia portosistémica 7°. Infartos y absce-
sos pueden ocurrir entre el 30% y 10% de los casos res-
pectivamente 7°. Las manifestaciones gastrointestinales
_ocurren entre un 20% a 30% caracterizado por sangrado
digestivo localizado con mayor frecuencia en estomago y
duodeno 7. Hay una alta incidencia de llcera duodenal

. (15%) asociado a THH7.

. Se presenta a continuacién un caso reportado en el
Departamento de Gastroenterologia del HNERM.

Mujer de 34 afios natural de Tacna, procedente de
Lima, casada, con un hija, antecedentes de ingesta de
anticonceptivos orales por dos afios, epistaxis recurrente,
madre y hermana con epistaxis ocasig}nal

_ Con un tiempo de enfermedad de""OS meses caracteri-
‘zado por dolor abdominal tipo pesadez, difuso, que au-
menta en el post-prandial inmediato intensamente y per-
siste en menor grado durante todo el dia, que después se
localiza predominantemente en cuadrante superior dere-
cho, con leve mejoria post antiespasmadicos. Es vista en
clinica donde hacen el diagnéstico de cuadro de colecis-
titis calculosa y coledocolitiasis tanto por clinica como
por ecografia, previamente se realiza colangiopancreato-
grafia (PCRE) informada como normal, se realiza colecis-

» tectomia laparoscépica y biopsia hepdtica por encontrar

Wmhfg%ﬁo nodular. El informe de patologia es colecistitis

" crénica con atrofia del epitelio la biopsia hepatica mues-
tra esteatosis a gota grande y pequefia de grado leve, a
nivel %%Ios espacios porta y alrededor de la vena central

..se observa incremento de la fibrosis, dilatacién de los va-
s0s ve\\psos con incremento y engrosamiento de estos, la
fibrosis se va extendiendo desde los espacios porta hacia
la vena central. Al persistir cuadro doloroso abdominal
descrito anteriormente es reevaluada en clinica solicitan-
do estudio para porfiria, pruebas autoinmunes (ANA, Anti
DNA, LKM-1, AMA, AML, cel LE, anticardiolipina, comple-
mento (C3,C4), inmunoglobulinas (IgG,IgA,IgM), ANCA
todas negativas. HIV negativo, parasitos negativo, bio-
quimica sanguinea normal, marcadores viral HVB y HVC
negativos, AFP, CEA, CA19-9 negativos, colino esterasa,
waller rose, PCR, latex, proteinograma electroforético
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normal, fondo de ojo normal, ecocardiograma doppler
normal. Se le realiza ECO doppler (fig.2), TAC helecoidal
del abdomen con angiografia arteriovenosa (fig.4).

La paciente es admitida al hospital Rebagliati por cua-
dro de melena en el cual el estudio endoscopico alto no
se encontrd sangre en cavidad gastrica y con los antece-
dentes antes mencionados.

Al examen fisico adelgazada, palidez, telangiectasias
en fosa nasales, cavidad oral, lengua y labios (fig.1), no
hepatoesplenomegalia, pulmones y corazén sin alteracio-
nes, resto del examen normal.

El laboratorio muestra hemoglobina: 7g/dl, volumen
corpuscular medio: 77, fierro sérico: 40, saturacion trans-
ferrina: 15%, ferritina sérica: 265, medula dsea deficien-
te en fierro, proteinas totales: 6,9g/dl, albimina: 3.4g/
dl, globulinas: 3.5g/dl, TGO: 29U/L, TGP: 25U/L, fosfa-
tasa alcalina: 169U/L, bilirrubinas totales: 1,03mg/dl, co-
lesterol: 110mg/dl, TP: 12, TPTK: 37, grupo y Rh: «O»
positivo.

Endoscopia digestiva alta y baja normales, transito
intestinal a doble contraste normal. Eco doppler abdomi-
nal (fig.2), TAC helecoidal de abdomen con angiografia
arteriovenosa (fig.3) y arteriografia del tronco celiaco
(fig.5) y mesentérica (fig.6), ecocardiograma, gamma-
grafia pulmonar y TAC helecoidal con arteriografia cere-
bral y pulmonar normales. tabla 1.

Tabla 1.
Hitoria Clinica Antecedentes
Mujer 34 anos - Epistaxis

- Anticonceptivos orales
- Familiar: Epistaxis -

Dolor abdominal cronico tipo angioso

Exploraén - Palidez _
Fisica - Telangiectasias: boca, nariz y brazo
4 ' 35;‘\'
Laboratiro - Anemia_-"microcitigiﬁocrémica
- Estudio genético normal
ECO doppler - Vascularizacion
"~ - Flujo Alto
- MNeovascular .
Angio TAC - Malformaciones. vasculares
hepatico multiples
Arteriografia Fistula arterio venosa
i Lesion hipervascular
' Laparoscoh_fa Aumento de la vascularizacién
1) capsula hepética y superficei irregular
- Bx Hepitica Dilatacién y engrosamiento vasos

VENOosos

En la evolucion de la paciente persiste dolor intenso
por lo cual se encuentra con terapia para el dolor ademas
de crecimiento hepatico en tres cm, (15 cm de altura
hepética), elevacion de la fosfatasa alcalina en 1163U/L.
y tiempo de protrombina normal.

Los criterios de diagndstico de Rendu-Osler-Weber se
esquematiza (tabla 2) donde en el caso de nuestra pa-
ciente cumple con los cuatro criterios de Curacao para
diagnéstico de telangiectasias hemorragica hereditaria '.

Tabla 2.

Criterios Curacgao

1. Epistaxis : Espontanea, recurrente

2. Telangiectasias : multiples:
labios, cavidad oral, dedos,
nariz.

3. Lesion visceral : telangiectasias gastrointestinales

MAV pulmonar, hepatica, cerebral

4. Historia familiar : Autosomico dominante

Definitivo: Si existen 3 criterios 0 mas
Sospecha: 2 criterios
Negativo: menos de 3 criterios

El higado es uno de los organos que se afecta en el
31% de los casos THH, originando dolor abdominal tipo
angina, hipertensién portal e insuficiencia cardiaca dere-
cha de acuerdo al grado de severidad 6713, La infiltracién
fibrovascular hepatica incrementa el flujo sanguineo atra-
ves de la fistulas arterio venosas hepaticas ocasionando
hepatomegalia, dolor en el cuadrante superior derecho
masa pulsatil o thrill. Los shunts de izquierda a derecha
atraves de la fistulas producen estados hiperdinamicos cir-
culatorios ocasionando insuficiencia cardiaca derecha muy
raro son los shunts portosistémicos que resultan en ence-
falopatia y hemorragia gastrointestina 2713, Las fistulas
de la vena porta y arteria hepatica pueden causar hiper-

tensién portal predisponiendo a formacion de varices eso-

fagicas en ausencia de cirrosis 3.

En nuestra paciente el estudio de imagenes con eco
doppler10 demostré marcada elevacion del flujo en la ar-
teria hepatica, mesentérica superior, vena suprahepatica
media y vena suprahepatica izquierda con multiples vasos
en el hilio hepatico sugestivas de malformaciones arterio-
venosas, flujo portal y vena suprahepética derecha nor-
mal este examen es de ayuda para definir lesiones vascu-
lares. de tipo parenquimal. En la tomografia demuestra

__shunts de las ramas de la arteria hepatica con las venas

suprahepéticas incremento del calibre de la arteria hepati-
ca y multiples malformaciones arteriovenosas. La arterio-
grafia-del trono celidco muestra multiples shunts entre la

~arteria hepética y venas suprahepaticas en relacion a le-

sién hipervascular, la impregnacion de la mesentérica su-
perior mostré multiples comunicaciones de las venas su-
prahepaticas derecha y media, en la fase tardia impregna-
cion heterogénea con mdltiples shunts a venas suprahe-
paticas en lobulo hepatico derecho ademas de circula-
cion aberrante de arteria mamaria interna derecha que
alimenta multiples fistulas arteriovenosas en el interior del
parénquima hepatico.

Un estudio realizado en la Universidad de Yale a cargo
del Dra. Garcia-Tsao, clasifica en tres diferentes tipos las
lesiones hepaticas en THH: 1) Insuficiencia cardiaca con-
gestiva, caracterizado por elevado gasto cardiaco presion
cufia pulmonar. 2) Tipo biliar caracterizado por elevada
fosfatasa alcalina con un promedio entre 236-1455U/L. e
imagenes anormales en el ducto biliar, recordando a la
enfermedad de Caroli o colangitis esclerosante. 3) Tipo
hipertension portal caracterizado por una elevada presion
de los sinusoides hepaticos.

. _d
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El screening de se basa en tratar de encontrar MAV en
otros 6rganos y de esta manera ver localizacion, exten-
sion y severidad de la enfermedad (tabla 3) en la paciente
fue negativo el estudio para malformaciones en el pul-
mén cerebro y tubo digestivo.

Tabla 3.
Screening
MAV Cerebro : Angio TAC
Aneurisma MRI
Infartos
Abscesos
MAV Pulmén : Angio TAC
Rayos X
Dosaje de gases
Echo Bubble

MAV Gastrointestinal:

Endoscopicos
Arteriografia

El tratamiento de soporte consiste (tabla 4) en medi-
das generales como la administracion de fierro, vacuna
contra la hepatitis B por la necesidad de requerir multi-
ples transfusiones8, la terapia hormonal es muy contro-
versial >, El tratamiento definitivo'es muy cuestionado
reportes aislados en la literatura abogan por la emboliza-
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Figura 1. Telangiectasias en boca y lengua
(parte superior) y piel (parte inferior).
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cién de la arteria hepatica 518, ligar la arteria hepatica 7 o
transplante hepatico 8. En nuestro caso la embolizacion
o el ligar la arteria hepatica puede producir necrosis ex-
tensa y hematemesis causada por posible reflujo de ém-
bolos de particulas en los vasos gastroduodenales y evo-
lucionar a insuficiencia hepatica por la extension de la
lesién parenquimal; aunque existen reportes de éxito con
este tipo de tratamiento, el transplante hepatico ofrece
una terapia definitiva en el caso de nuestra paciente y

con buenos resultados en diversos trabajos publicados
16,17,18

CORRESPONDENCIA
Pedro Larrea Licar.
plarrea@usa.com

Tabla 4.

Tratamiento

Administracion de Fierro B
Transfus\i/én

Embolizacién (Coils, ballons/pulmén)
Dermoplastia septal (nariz)

Terapia laser (Gastro Intestinal)
Medicacion

Antibidtico

Hormonas
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Figura 2. ECO doppler hepético
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Figura 6c. Arteriografia mesentérica hepatica
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