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Telangiectasia hemorragica hereditaria

José Vicente Ricart Cortés?, Cele Cifuentes Gonzalez®

RESUMEN

La telangiectaasia hemorragica hereditaria se caracteriza por displasia de capilares y
pequefios vasos que pueden sangrar ocasionalmente.

Presentamos el caso de una paciente de 69 afios con lesiones papulosas diminutas
de color rojo vivo localizadas en labios, lengua y paladar.

Palabras clave. Telangiectasia hemorragica hereditaria

ABSTRACT

Hereditary hemorrhagic telangiectasia

Hereditary hemorrhagic telangiectasia is characterised by capillary and small blood
vessel malformations which may occasionally cause bleeding.

We present a case of a 69 year old woman with small, bright red, papulous lesions on
the lips, tongue and palate.

Key words. Hereditary hemorrhagic telangiectasia.

INTRODUCCION

La telangiectasia hemorragica hereditaria o enfermedad de Rendu-Osler-Weber es
una enfermedad hereditaria que se caracteriza por displasia de los capilares y peque-
fos vasos, los cuales pueden sangrar ocasionalmente. Clinicamente se manifiesta
como telangiectasias y malformaciones arteriovenosas, localizadas en 6rganos inter-
nos (pulmones, higado, bazo, estbmago), en mucosas y piel.

OBSERVACIONES CLINICAS

Paciente de 69 afios con antecedentes de epistaxis de repeticion (casi diarias) de
minima cantidad, completando el cuadro de la enfermedad la presencia de lesiones
papulosas diminutas (1 mm y menores) de color rojo vivo localizadas en labios (una
localizada en el labio inferior sangraba con frecuencia), lengua (tanto en dorso como
punta y laterales) y paladar, las cuales desaparecian al presionarlas con un porta. No
se le observaron telangiectasias en piel. En ninguna de las analiticas realizadas a lo
largo de su vida se le habia detectado hematuria.

Presentaba ademas anemia ferropénica cronica, depresion con frecuentes recaidas,
dislipemia, asbestosis pulmonar y desprendimiento posterior de vitreo, realizando tra-
tamiento con hierro, fluoxetina, lorazepan y atorvastatina. También presenté un episo-
dio de astenia intensa y palidez. No se apreci6 epistaxis anterior, ni sangrado posterior
a faringe.

Se le realizé un hemograma en el que destaco una anemia que, junto a las cifras bajas
de hierro y ferritina, recibi6 el diagnédstico de anemia ferropénica. Se le realiz6 estudio
de sangre oculta en heces, resultando positivas dos de las tres muestras.

Se le practic6é una gastroscopia con el siguiente resultado:

- Esoéfago normal, sin signos de esofagitis, estando la unidén eséfago-gastrica a nivel
con el hiato.

- Estbmago con numerosas angiodisplasias de pequefio tamafo en cuerpo gastrico
(cuatro) en incisura (dos) y en antro (tres), sin signos de hemorragia activa. No se
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vieron lesiones erosivas.

- Bulbo duodenal con una angiodisplasia diminuta
con mucosa no inflamatoria. La segunda porcién del
duodeno fue normal.

DISCUSION Y CONCLUSIONES

Es una enfermedad de caracter autosémico dominan-
te en la que existe una alteracion vascular displasi-
ca multisistémica. Nuestra paciente es la hija de otra
paciente que presentaba la enfermedad, al igual que
los otros 5 hermanos de su madre. No presentan la
enfermedad los dos hijos (hombre y mujer) de la pa-
ciente, ni tampoco se detecta en sus nietos, aun de
corta edad.

En su patogénesis estan implicados dos genes, HHT1
y HHTZ2, que determinan dos formas diferentes de una
misma enfermedad. La variante HHT1 se origina por
mutaciones en el gen endoglina (ENG), localizado en
el brazo largo del cromosoma 9 (9933-q34.1)"% mien-
tras que HHT2 es causado por mutaciones en el gen
ALK1, localizado en el brazo largo del cromosoma 12
(12911-q14)3. A nuestra paciente no se le ha realizado
estudio genético.

Es una enfermedad rara cuya frecuencia se estima,
segun estudios recientes, entre 1-2/10.000 habitan-
tes*. La epistaxis es el sintoma mas comun en la te-

Figura 1. Lesiones en lengua y labios.
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langiectasia hemorragica hereditaria. Aparece en el
96% de los casos y alrededor de los 20 afios de edad®.
La paciente no ha observado nunca sangrado de las
lesiones de la lengua.

La anemia crénica es secundaria a las epistaxis y se
trata con hierro. La anemia ferropénica intensa posi-
blemente fue debida a sangrado por las lesiones gas-
tricas, aunque no se evidenci6é en la gastroscopia y
respondi6 bien al tratamiento con hierro.

En la enfermedad pueden existir alteraciones sistémi-
cas asociadas, como fistulas arteriovenosas pulmona-
res, cerebrales®” o hepaticas®. También se localizan
hemangiomas en el utero®. Pueden aparecer compli-
caciones como hemotérax por rotura de la malforma-
cion arteriovenosa o isquemia cerebrovascular’®. En la
literatura hemos encontrado la existencia de un caso
de telangiectasia hemorragica hereditaria que presen-
taba también asbestosis pulmonar™.

El 35% de los pacientes con telangiectasia hemorragi-
ca hereditaria presentan telangiectasias en la conjun-
tivay el 10% presentan malformaciones vasculares en
la retina’?. Se han encontrado telangiectasias en veji-
ga, prostata y uretra prostatica', aunque la aparicién
de hematuria precisa de estudio urologico.

Figura 2. Lesiones en paladar y encias y resto
de epistaxis.
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