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Telangiectasia hereditaria hemorragica
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CASO CLINICO

Presentacion de caso

Un paciente de 62 anos fue admitido en el servicio
de otorrinolaringologia por epistaxis derecha 24
horas de evolucion asociada a hematemesis y as-
tenia controlada con taponamiento anterior bila-
teral.

El paciente refiere desde los 20 anos de edad epi-
sodios de epistaxis 2 por semana, de 30 minutos a
1 hora de duracion de moderada intensidad, con
cauterizaciones quimicas en multiples oportuni-
dades; Insuficienciarenal cronicaterminal con fis-
tula arteriovenosaen el miembro superior izquier-
do 2 hemodialisis por semana, hipertension arte-
rial de 4 anos de evolucion en tratamiento; anemia;
episodios de hemorragia digestiva alta y cirrosis
hepatica.

Su padre habia fallecido con la misma patologia, y

sus hermanos (2 varones y 2 mujeres) padecian
de epistaxis recurrente.

Su presion arterial fue 130/90, frecuencia cardiaca
de 70/min, frecuencia respiratoriade 20/min y tem-
peratura de 37 grados centigrados.

Al examen fisico se encontraba regular estado
general, deshidratado y con estado nutricional
adecuado; taponamiento nasal anterior bilateral,
venoclisis permeable
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Despierto, orientado en las tres esferas; ruidos
cardiacos regulares y de buena intensidad con
soplo sistolico II/VI multifocal. Térax y pulmones
ventilando en forma adecuada y sin ruidos agre-
gados.

Alarinoscopia, taponamiento endonasal bilateral,
orofaringe con lesiones vasculares en mucosa
yugal, gingival, orofaringe y lengua; otoscopia nor-
mal y acumetria normal; su piel y mucosas eran
palidas y con aranas vasculares en cara, mucosa
oral y pulpejos de dedos.

Sus examenes de laboratorio se citan a continuacion:

Hematocrito, 19%; hemoglobina, 6.25 g/dL; plaque-
tas, 350 000; glucosa, 101 mg/dL; urea, 162 mg/dL;
creatinina, 4,1 mg/dL; sodio, 139 meq/L; potasio,
6,1; tiempo de protrombina, 14 s; TTP, 30 s;
reticulocitos, 0,6%; leucocitos 7 600; linfocitos, 55%
y abastonados, 3%.

Procedimientos diagndsticos

Elmielograma mostr6 una anemia mixta; la endos-
copia, lesiones vasculares en fondo géstrico y la
ecografia, nefropatia crénica leve

Los organos y las regiones implicados fueron la
region endonasal, la boca, la piel, el corazén, los
rinones y el higado.

Se encontr6 dos sindromes: hemorragiparo: (local
Vs sistémico) y anémico.

El diagnéstico etiopatogénico:

* Telangiectasia hereditaria hemorragica (HHT)
(sindrome de Rendu-Osler-Weber)
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Telangiectasia hereditaria hemorragica

INTRODUCCION

LLaHHT es un desorden del desarrollo vascular con
patron hereditario autosémico dominante, fue
considerada hasta 1896 una variante de hemofilia
cuando Rendu describe el caso de un hombre con
epistaxis persistente y telangiectasias faciales,
Osler, en 1901, publica una revision y Hanes, en
1909, acund el término de HHT'!

Prevalencias reportadas de 2,5 a 43/100 000 habi-
tantes.

CARACTERISTICAS CLINICAS

En la HHT se presentan anormalidades asociadas
a telangiectasias mucocutaneas, malformaciones
arteriovenosas de 6rganos sdlidos.

La aparicion de lesiones es afectada por la edad
siendo la epistaxis el sintoma més frecuente y pre-
coz. Laedad de presentacion, generalmente, es en
la adolescencia presentando episodios de uno al
mes a cuatro al dia y con severidad de leve -1a 2
minutos-a grave -3( a 60 minutos de duracion.'

Las telangiectasias aparecen posteriormente;
aproximadamente a la edad de 20 afios en forma de
maculas, papulas o con proyecciones aracniformes
rojas o purpuras con compromiso usual de mucosa
nasal, labios lengua en un tercio de casos; cara, en
la mitad; boca, en la mitad; orejas, palmas y lechos
ungueales, en menor proporcion, que pueden oca-
sionar alteraciones cosméticas y posibilidad de san-
grado.*"“Figuras 1 y 2.

Figura |. Palidez y arafas vasculares en la mucosa oral.
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Las telangiectasias gastrointestinales se presentan
en estdbmago, intestino delgado y colon manifes-
tandose generalmente con melena (hematoquezia,
hematemesis).!

Se sefiala que hasta los 10 anos la mayoria de pa-
cientes presenta hemorragia digestiva leve sien-
do clinicamente significativa y potencialmente
fatal en 13% de casos; entre la cuartay sexta déca-
das devida.!''' ¥

Las malformaciones arteriovenosas pulmonares
se pueden presentar como hipoxemia y embolis-
mo paradéjico y en el sistema nervioso central,
como epilepsia y/o paresia. Las malformaciones
arteriovenosas hepéticas conllevan a cirrosis y/o
falla cardiaca de alto gasto."”

PATOGENIA

Los capilares y vénulas son los mas afectados ade-
mas de compromiso arteriolar con espacios vas-
culares tortuosos, estasicos eirregulares limitados
por una sola capa de células endoteliales y tejido
fibroso conectivo fino asi como ausencia de lami-
na elastica y tejido muscular.!

GENETICA MOLECULAR

HHT1: mutacion del gen de endoglina ubicado en el
brazo largo cromosoma9 que produce unaglicopro-
teina homodimérica transmembrana abundante en
superficie de células endoteliales. Forma parte del
complejo del TGF-a. y sus receptores [l

Figura 2. Palidez y arafias vasculares en la piel
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Esta implicado en la produccién de matriz extra-
vascular y formacion de redes microvasculares.

EnlaHHT1, la produccién de endoglina esta redu-
cida a la mitad ocasionando una haploinsufi-
ciencia.

EnlaHHT2, se produce por mutacién del gen simi-
lar al receptor de la activina A de tipo Il (ACVRLI,
OMIM 601284) que es receptor tipo I del grupo de
ligandos del TGF-3.

Su alteracion produce disrupcion del complejo
TGF-f3 con fenotipo altamente variable y pene-
trancia completa a los 40 afos.!

DIAGNOSTICO

Son criterios diagnosticos: epistaxis, telangiectasias,
lesiones viscerales e historia familiar positiva.

El diagnéstico se realiza con 3 criterios presentes
(Shovlin).

Radiologia, genética, inmunohistoquimica.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
* (CREST-Escleroderma

* Hemangioma cavernoso (sindrome Kasabach-
Merritt)

* Desordenes del tejido conectivo (sindrome
Ehlers-Danlos, osteogénesis imperfecta,
pseudoxantoma elasticum)

* Telangiectasiageneralizada esencial (tratamien-
to con tetraciclina)

TRATAMIENTO

Médico

* Estrogenos-progesterona®

* Acido aminocaproico 1-1,5 g/d x 21!

* Sulfato ferroso 325 mg/d" **

* Acido f6lico" 2

¢ Acido tranexamico'

* Danazol!

* Desmopresina’

* Tratamiento hemostatico endoscépico
* Electrocauterizacion'

* Fotocoagulacion: Laser Nd-YAG, KTP, Argon* 78 10

* Braquiterapia Indum 192°
¢ Embolizacién percutanea*®

Quirtrgico
* Reemplazo de mucosa nasal por amnios'

* Dermatoplastia septal injerto cutaneo libre)

* Reemplazo mucoso con flap mediano frontal y
abordaje por rinotomia’

* Fascioplastia septal®

* Septoplastia con flap labial-bucal rotatorio bi-
lateral.”®
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