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TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA
{ENFERMEDAD. DE OSLER-WEBER-RENDY )

DEFINICION:

Enfermedad wascular hereditaria, autosﬁmica dominan-
te, caracterizada por telangiectasias mﬁltiples con afecta -
cibén multisestémica y manifestada principalmente por sangra-
dos recurrentes (1)

INTRODUCCTION:

Llamada asi en hénor de los 3 primeros médicos que
la describieron: Sir William Osler, canadiense (1849-1919), -
Frederick P. Weber, inglés ( 1863-1962) y Henry J. L. Rendd,-
francés ( 1844-1502 ). La triada clésica utilizada por ellos
desde fines del siglo pasado es:

- Telangiectasias mlltiples,
- Sangrados recurrentes y
- Carécter hereditario

De aqui el nombre descriptivoe actualmente utilizado
de Telangiectasia Hemorrégica Hereditaria (THH). (1)

El Diagnéstico de esta enfermedad se hace en la ac-
tualidad baséndose més en estudios paraclinicos, investigan-
do especificamente el Qrgano en que se manifista primero la-
alteracién vascular caracteristica; sin embargo, desde su --
descripcifn inicial, su integracién se logra sobre todo con-
bases clinicas y con un alto grado de sospecha. Sabemos que

és una enfermedad con afectacién multisistémica, por 1o que-



puede ser vista por diferentes especialistas, de acuerdo
a su manifestacibn inicial, aunque independientemente de
esta, siempre debe buscarse la involucracién a los 6rga-
nos que por frecuencia suelen presentar alteraciones,

El carfcter hereditario del padecimiento ya especf-
ficamente determinado como autosémico dominante, hace que
se presente hasta en el 80% de los familiares (2), por lo
que su bﬁsqueda debe ser intencionada, recordando que las
alteraciones vasculares se hacen manifiestas miAs frecuen-
temente después de la pubertad y que antes de esta edad,-
la descripcibn del padecimiento es sumamente rara (3). --
Desde el punto de vista pulmonar el cuadro cljnico dado -
por una malformacifn vascular parenquimatosa es més fre -
cuente después de los 60 afios y la edad minima descrita es
de 30 afios (4).

Se han descrito incidencias familiares importantes, -
encontrando en un caso hasta 91 miembros de un mismo grupo
familiar afectados (2). Tiene ligeramente mayor frecuen. -
cia en el sexo masculino. Ocasionalmente puede haber el -
"salto" de una generacién (5), pero en general la siguien
te cursa con la alteracién. De cualquier forma, el no en-
contrar el padecimiento en los miembros de una familia - -
afectada en un momento dado, no descarta la posibilidad de
que posteriormente se presente, Esto’ﬁltimo debido al ca -
rdcter histopatolégico de la lesibn vascular caracter{sti-
ca, ya que el factor heredado es una debilidad de la pared
vascular (vehulas, capilares y arteriolas), que conforme -
pasa el tiempo y aumenta el flujo por dichos vasos se pro-
duce la dilatacién paulatina de los mismos hasta la pro -
duccibén de la lesidn clésica. Estos vasos afectados pre -
sentan paredes delgadas y frégiles, generalmente sin 14mi-
na eldstica ni muscular, con angiectasia y tortuosidad - -
(angiédisplasia pleomorfica difusa) (6). Reilly (7) men -
ciona 3 tipos de estas lesiones: 1,- Aneurisma, 2.- Comuni



caciones arterio-venosas (A-V) (Fistulas, conglomerados 6;
masas de angiectasias, lesiones angiodisplésicas capilares
‘flebectasias ) y 3,- angioma. Burke y Raffin (3} hacen én~
fasis en lo ceonfuso de la'terminologia en esta entidad, --
mencionando que en general se utilizan términos imprecisos
con el mismo significado: aneurisma, ffstula, malformacién,
angioma, hamartoma y hemangioma, y sugiere la utilizaci@n-
del tfmino PAVA ( del inglés, Aneurisma A-V Pulmonar } y -
PAVM (del inglés, Malformaciébn A-V Pulmonar ) cuando exis-
tan alteraciones A-V microscbpicas mltiples fisiol6égicamen
te importantes pero no fécilmente demostrables con el estu-
dio angiogréfico. Todo esto puede ser aplicado a cualquier
6rgano afectado en la THH, ya que las telangiectasias, que
lJiteralmente significa dilataci@n de la parte terminal de -
un vaso (capilares y arteriolas), pueden presentarse en cual
quier §rgano, variando solo en tamafio y sintomatologia.



CASDO CLINICO ..

Paciente masculinoc de 56 afios, originario de ~-
Oaxaca y residente del Distrito Federal desde hace mis de-
un afio, de ocupacién campesino, analfabeta, casado y con -
6 hijos, sin antecedentes heredo-familiares de importancia,
habitande en medioc rural cﬁh escasos recursos econdmicos, -
tabaquismo (positivo) desde los 18 afios, consumiendo 5 - 6
cigarrillos diarios. Alcololismo negativo. Nunca antes ha-
bia sido internado, 9cud16.a C.E. General por enfermedad --
dcido-péptica de 6 meses de evolucién, ademds de sintomas -
generales como hiporexia, astenia e hipodinamia. Se refi -
ri6 a 1la Unidad ‘de Neumologia por hallazgo radiolégico de -
torax. A la EF se encontraba pdlido, hemodindmicamente esta
ble, apreciéndose lesiones puntiformes rojo pfirpura en len-
gua y labios no pulsftiles ‘con la vitropresién ( Fig. 1 y.2).
Precordio con soplo plurifocal ¥ enh cara posterior de térax,
regibn inter-escapulo vertebral derecha se ausculté un soplo
expulsivo, concordante con 1la sistole cardiaca, pero na ---
transmitido de precordio, que se modificaba poco con manio -
bras .spiratorias e inspiratorias. Resto de 1a EF sin datos

que mencionar.

La placa simple de térax demostr6é una opacidad hemo
génea parahiliar derecha, con proyecciones hacia el hilio en
su parte superior e inferior (Fig. 3). Placa lateral que - -
muestra la lesibén en segmento 6 con sobredistensién pulmonar
(fig. 4). En la fluwroscopia dindmica sSe aprecif que dicha le
sibén pulsaba y no tenfa variaciones francas con las manio --
bras de Valsalva 6 Mq11er.i’La tomografia lineal fGnicamente-
confirmé los hallazgos de las placas simples (Fig. 5 ).

El laboratorio confirm§ la anemia, reportdndose una



Hb de 5.7 y Ht de 17 g/100 ml, con guayaco positivo.

La endoscopia esoffigica demostré varices grado I,-
estbébmago con mucosa adelgazada, observéndose los vasos sub
mucosos principalmente en curpo y fondo, ademé4s de apreciar
se varias lesiones puntiformes, eritematosas distribufdas -
en todo el estbmago; en duodeno se encontré una lesién ulce
rosa y también las lesiones descritas en estbmago.

La gasometrfa arterial reportd Pa 02 de 50 mmHg a -
medio ambiente y 281.mmHg con 0Oz al 100%, dando un:cortocir
cuito aprox. de 10%; electrocardiograma normal., Prueba del-
eter negativa.

La gamografia pulmonar con albumina marcada no demos
tr6 fuga a circulacibn sistémica. La tomograffa axial com-
putarizada confirmb de manera definitiva la dependencia vas
cular de la lesién mostrando que su llenado era sincrbénico ~-
con el de cavidades izquierdas cardiacas y estableciendo el-
diagnéstico de Fistula A-V; no se encontraron lesiones en --
otros sitios de ambos hemltérax (Fig. 6) El ecocardiograma -
con la instllacibn intravenosa de solucibn fisiolbgica regis
tré la prescencia de burbujas en cavidades cardiacas izq., --
lo que traduce la presencia de corto-circuito derecha-izquier
da (Fig. 7).

La angioneumografia realizada en forma selectiva con
firmé la lesién vascular sin que se apreciara en la fase ve-
nosa un llenado sincrénico con cavidades card@acas {Fig. 8).
Se realizaron también revisién de mucosa nasal y laringosco-
pia directa encontrﬁndose lesiones similares a las reporta -
das en tubo digestivo (Fig. 5 y 10 ).

Debido al escaso nivel cultural del paciente y su fa
milia, no puede llevarse a cabo un escrutinio adecuado de --



los miembros del grupo familiar. De cualquier forma, su hi
jo mayor tiene 13 afios y recordando que este padecimiento'-—
se presenta después de la pubertad con mayoer frecuencia, --
es importante su estudio posterior.



LESIONES TELANGIECTASICAS
EN LABIOS, LENGUA Y PALADAR,



F1G. 3

RADIOGRAFIAS SIMPLES
{ PAy LATERAL DEREH)

FIG. 4



FiG, 5

TOMOGRAFIA LINEAL (CORTES w 6, 7 y 8
cms. de Pared posterior)

FIG. 6
TOMOGRAFIA AXIAL COMPUTARIZADA (FASE DE INFUSION)

( Corte =& 40 cms., )



FIG. 7

ECOCARDIOGRAFIA DE CONTRASTE
{ CON SOLUCION FISIOLOGICA )



FIG. 8

ANGIOGRAFIA PULMONAR DERECHA
{ Fase Arterial )




FIG. §©
LESIONES TELANGIECTASICAS EN CORNETES NASALES

FIG. 10
LESIONES TERLANGIECTASICAS EN MUCOSA GASTRICA.



GENERALIDADES DEL DIAGNOSTICO EN TELANGIECTASIA HEMORRAGICA
HEREDITARIA (THH) CON AFECTACION PULMONAR

Esii YOS LD DERE

PROTOCOLO DE ESTUDIO : SALRBE 14 pmisaveng

Por @rden de frecuencia, las dilataciones vascu-
lares caracteristicas de este padecimiento se presentan en (7):

- Piel (manos, pies, cara y térax)

- Mucosas (Nariz, labios, lengua, paladar, conjuntivas)
- Tracto Gastrointestinal

- Pulmén

~ Higado

- SNC

- Bazo, rifibn, vejiga, etc. (raramente)

En base a lo anterior, las manifestaciones de --
presentacién en la Telangiectasia Hemorrfgica Hereditaria son

(7)) :

- Epistaxis (51 % ) *

- Sangrado de Tracto Gastroxntest1na1 ( 25 %)

- Alteraciones Neurolbégicas (por absceso 6 embolis-
mo cerebral ) ( 6 % ).

- Hallazgo radiolbégico de T6rax (Nédulo Pulmonar
solitario) (5 % ) ' '

- Lesiones cutfineas progresivas ( 3 % )

- Manifestaciones de Cortocircuito derecha-izquier-
da elevadé'(cianosis, poligliobulia, disnea)‘(z%)

- Otros (Dolor abdominal, masa hepftica, sindrome
6rghnico cerebral, etc.) (8% )

- ASINTOMATICOS ( 12 al 56 % )

En este padecimiento debe hacerse diagnbstico di-
ferencial con epistaxis recurrentes, sindromes ulcerosos con -



STDA, nédulos pulmonares, cianosis y poliglobulia no expli -
cada, as{ como alteraciones neurolégicas poco claras.

Especificamente en.el caso de una malformacién -
A - Y pulmonar, que se presenta en aproximadamente el Z0% de
los pacientes con THH, en casi dos terceras partes de las ve
ces no existe cuadro clfinico sugerente (8) y el estudio debe
iniciarse como si se tratara de un n@dulo pulmonar; en la ex-
ploracibébn fisica inicial deben buscarse intencionadamente le-
siones telangiectdsicas en piel y mucosas. En térax un soplo
en el sitio de la lesién nos orienta, ademds de gue dicho sig
no generalmente es constante (dependiendo de la intensidad --
del flujo a través de la lesibn) disminuyendo con la maniobra
de Valsalva (apnea post-inspiratoria con aumento de la pre --
sién intratorécica) y aumentando con la de Mliler (apnea post-
espiratoria con aumento de presién intratorfcica) (9). Lo an
terior es debido sobre todo a las variaciones del flujo san--
guineo pulmonar producido con dichas maniobras,

Debe interrogarse la presencia de sangrados de -
tubo digestivo 6 vias aereas dentro de los antecedentes del -
paciente & de sus familiares.

. La sola radiograf@a simple de tbérax puede propor-
cionar muchos datos orientadores, ya gque las lesiones vascula-
res generalmente se presentan en l6bulos inferiores 6 medios,-
con imigenes de "prolongac16n" hiliar hacia la 1e516n que tra
duce los vasos de llienado 6 drenaje de 1a lesibn ( 10). E1 ta
mafio puede ser muy variable. En més del 50% las alteraciones-
vasculares son mﬁltlples {11), aunque no se aprecien en las --
radiografias simples. En 1la fluoroscop@a, cuando el flujo es-
altb, puede verse pulsacibén de la lesibn, con aumento de tama-
fio durante la: manicbra. del Valsalva.

La tomograffa limeal y la tomograffa axial compu-



tarizads. se realizan buscando otras lesiones no detectadas
ton las placas simples y para demostrar la dependencia vas~-
cular del nﬁdulo estudiado, asi COmo su relac1§n con el hi-
lio. Cuando se utiliza medio de contraste se demuestra el-
llenado de 1la lesién en la fase venosa y en caso de tratar-
se de una ffstula A-V verdadera, este llenado serd sincré-
nico con el de cavidades cardiacas izquierdas (9).

La THH tiene afectacién pulmonar en 15 a 20% -
de los casos con la gran maydria siendo por fistulag A-V --
verdadéras, pero un pequefio porcentaje con dilntacién veno-
sa exclusivamente (3). Por el contrario, las fistulas A-V --
pulmenares come entidad independiente en su mayor{a (40-75%)
se deben a una THH, por lo que siempre deben buscarse lesio-
nes vasculares en los érganos que frecuentemente se encaen -
tran invelucrados. Las causas adquiridas de fistulas A-V --
pulmonares son raras (traumﬁticas; metastasis, cirrosis, es-
quistosomiasis, idiopdticas) (5).

Mediante otros estudios no invasivos puede demos
rarse la comunicacién A-V pulmonar. La gamograffa pulmonar -
perfusoria utilizando macroagregados de albﬁmina marcada --
con Tc99 puede mostrar una zona hipocaptante ("fria"] en el-
sitio de la ffstula con deteccién sincrénica del material ra
dioactivo en c1rcu1ac1§n 51stém1ca (r1ﬁ6n y cerebro); ademés
este estudio puede tener valor en la cuant1f1cac16n aproxima-~
da del corto-circuito calculando la intensida&de la fuga - -
(12-16), '

La ecocardlografia de contraste utilizando solu-
cibn sallna 6 verde de Indocianina intravenoso produce burbu-
jas detéctables por su ecogenicidad en cavidades izquierdas -
cardiacas, demostrandose-asf el paso derecha-izquierda de la
sangre (12316). ' .

Un estudio clinico confiable es la prueba del -
eter (5), consistente en la inyeccién intrafenosa‘de una mi-
nima cantidad de esta sustancia (una a dos gotas), que en éi
tuaciones normales se volatiliza totalmente al pasar por ca-

-



pilares pulmonares; por ser irritante, su paso por la vena -
en donde se administra produce una sensacién dolorosa ('"pi -
quetes"} en todo su trayecto hasta su eliminacién en la res-
piracibn. 8Si existe comunicacifn derecha-izquierda se produ
ce paso a circulacién sistémica del eter, manifesténdose clf
nicamente con la sensacién descrita en trayectog - arteria-
les sistémicos (cuello y cara). Esta prueba deberfa ser Tea
-1lizada simpre como parte del protocolo de estudio de una fis
tula A-V pulmonar. )

La angioneumograffa de cualquier forma, contin@a
siendo el estudio que'determina anatémicamente la lesién, su
carécter vascular y la presencia de otras malformaciones gran
des, en éreas en donde no se apreciab%: alteracién aparente, -
Debe realizarse especificamente cuando exista posibilidad qui
rQrgica, ya que, aunque su riesgo es minimo, la ecocardiogra-
fia 6 la gamagrafia pueden sustituirla en el establecimiento-
certero del diagnéstico.

Con el advenimiento de la resonancia magnética -
nuclear el estudio de las alteraciones vasculares ﬁuede verse
beneficiado (13}, aunque se ha encontrado franca limitacién -
cuando el flujo a través de la lesibn es alto.

PRONOSTICO Y TRATAMIENTO

Desde que Churton describib por primera vez un -
aneurisma A-V pulmonar en 1897, se han reportado mis de 500 -
casos y la mayor parte de ellos relacionados con THH; a pesar
de esto el pronlstico y posible tratamiento contin@a siendo -
materia dediscusién (3-16). Las manifestaciones clfinicas de -
penderdn mis del tamafioc de 1la lesién que de su nfimero, recor-
déndose que en 13 a 56% de los casos no existe cuadro clinica
aparente. En general el curso no es muy benigno, teniendo --
una mortalidad de hasta 11% (3,16), relacionada directamente



gon complicaciones de la alteracibn vascular. Estas pueden-
ser: su .rompimiento con hemotérax 6 hemobtisis severa, embo-
lismo 6 absceso cerebral § complicaciones por hipoxemia cré-
nica con cortecircuito alto,

La conducta terapéutica en estos casos puede ser:
1.- QuirGrgico, con reseccifm de la lesifn mediante segmentec-
tomia 6 llegando a resecar todo un lébulo 6 un pulmén,

2.- Embolismo de la lesién, con mayor experiencia en los Glti-
mos afios, 6 ...

3.- Vigilancia mediante seguimiento del paciente con Rx seria-
dos y valorado el posible incremento en el tamafio de la lesibn
6 la presencia de complicaciones (16).

Las indicaciones quirGrgicas bésicas son:

1.- Incremento de tamafio en un corto tiempo
2.- Repercusifén flsloléglca 1mportante (con cortocircuito de -

terminado ) 6 ...
"Que el vaso de llenado corresponda a una arteria sistémica

(bronquial), que ocurre entre 1y 4% (4,16).

Idealmente la lesibn debe ser finica, aunque algu-
nos grupos llevan a cabo 1la cirugia.en la lesién principal. --

‘Recordando que todas las lesiones vasculares de este tipo tien
den a aumentar de tamafio con el incremento en el flujo, al rea

liza¥reseccién de 1la lesién principal y derivarse el flujo a -
otras dreas del pulmén, pueden aparecer dilataciones A-V tiem-
po después de la cirugfa en zonas aparentemente normales, lo -
que equivaldria a recurrencia del proceso.luego de. realizado -
-el tratamiento quirfirgico. De cualquier forma, Burke (16) in-
siste en que todo paciente debe tener una oportunidad quirfirgi
ca, teniendo en cuenta la frecuencia de complicaciomes.

Cuendo el Sangrado de mucosas es la prlnc1pa1 -
sintomatologfia" (epistaxis 6 sangrado de tubo digestivo) se men



ciona el usoc de 'estrégenos para estimular la epitelizacibn y
peor lo tanto volver més resistente el sitio de '“fragilidad"
capilar ‘(14). Ocasiconalmente en epistaxis severas recurren-
tes se utiliza la derinoplastja septal (15). En lesiones im-
portantes de tubo digestivoe se habla de electrocoagulacién &
cirugfa de reseccibén de la zona afectada principal (p.ej. Gas

trectomia).




C OMENTARTIO

En el caso presentado se logré el diagnﬁstico -
baséndose en los datos clinicos de exploracifn fisica, ya
que no existia un cuadro clinico respiratorio sugerente,- -
acudiendo por un sindrome acido-péptico crﬁnico Yy una ane -
mia severa y siendo hallazgo radiolégico la lesién torécica.

Confirmada la anemia y con los datos de el so -
plo torficico en el sitio de la lesibén y las lesiones punti-

formes rojo fubies en lengua y labios, el diagn6stico se in ' :

firi6. Sobre estas bases, el interrogatorio dirigido no-re-
veld antecedentes de sangrados aparentes y debido al estra-
to socio-cultural del paciente no fué posible realizar un -
seguimiente adecuado de toda su familia, vnloréndosé solo 2
de los 6 hijos (12 y 13 afios de edad), sin encontrarse da -
tos sugerentes del padecimiento. Con la nrientacién Dx ha-
~cia fistula A-V pulmonar fueron realizadas: gamagrafia pul-
monar perfusoria, ecocardiografia de contraste, tomografia-
lineal con fluoroscopia, tomogréfia‘Tﬂxial computarizada y
por filitimo la angiograffia pulmonar. Buscando lesiones a --
otros niveles fué revisado por el servicio de Gastroentero-
logia-y ORL.

Se confirmaron lesiones vasculares telangiecté—
sicas en TGI y mucosas de nafiz'y laringe. La pamagrafia -
propercioné datos contradictorios que pueden atribuirse a -
falta de experiencia: en casos similares. E1 ecocardiogra-
ma y la TAC confirmaron la comunicacibn derecha-izquierda,-
descarténdose, apoyados por la tomografia lineal, 1a presen
cia de lesiones en otras partes del térax. La angiografia-
pulmonar, mostrd y confirmé la 1e51§n.vascu1ar.

Creemos que aunque eStos casos no son muy fre-
cuentes en nuestro medio, es importante contar con un proto



vojo adecuado para su estudio ya que el mantener un 6rden -
er: la realizacibn secuencial de los diferentes estudios Gti
les a nuestra disposicién facilita la confirmacién répida y
correcta de una sospecha diagn@stica con bases clinicas.

Como conclusién puede decirse que los estudios
delen ser divididos en bésicos orientadores y bésicos para-
copfirmacién del diagnéstico como sigue:

{$YUDIOS BASICOS ORIENTADORES:

- Historia clfnica y Exploracién fisica cuidadosos,
- Rx simples de t6rax con fluoroscopfia dinfmica.-

- Gasometria arterial, Shunt (en caso necesario)

- Prueba del eter,

- Tomografia lineal.

EETUDIOS PARA CONFIRMAR FISTULA A-V PULMONAR:

- Gamagrafia pulmonar Perfusoria

- Ecocardiograma de contraste

- Tomografia Axial computarizada

- AngiOgrafia Pulmonar (de preferencia solo como valora.--
cibén prequirfirgica).
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