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Resumen

Objetivos. Caracterizar € perfil epidemioldgico y clinico de cinco pacientes diagnosticados de sindrome de
Telangiectasia Hemorragica Hereditaria en la provincia de Badajoz, Extremadura.

Métodos: Estudio descriptivo de una serie de 5 pacientes diagnosticados de enfermedad de Rendu Osler
Weber en seguimiento por una consulta especializada de Medicina Interna en Badajoz, Extremadura. Se
recogieron datos de la historia clinica de la base de datos informética del Sistema Extremefio de Salud
(JARA).

Resultados: De los 5 pacientes incluidos en el estudio todos cumplian |os criterios diagnésticos de Curagao, 1
mujer y 4 hombres con edades al diagndstico de entre 28 y 76 afios. Se encontraron mutaciones en el gen de
laendoglinay ACVRL 1. Las manifestaciones clinicas mas frecuentes presentes en todos | os pacientes fueron
la epistaxis, siendo esta causante del fallecimiento de uno de ellosy las telangiectasias siendo lanasal y la
lingual lalocalizacién mas frecuente. Se encontraron malformaciones arteriovenosas a nivel pulmonar,
cerebral y hepético siendo las pulmonares las Unicas intervenidas mediante embolizacion.

Discusion: El sindrome de telangiectasia hemorragica hereditaria, también conocido como enfermedad de
Rendu-Osler Weber es una enfermedad con herencia autosomica dominante en la que se produce una
alteracion anivel vascular con una gran variedad de manifestaciones clinicas siendo las més frecuentes las
epistaxis, los sangrados gastrointestinales y 1a anemia ferropénica junto con telangiectasias mucocutaneas. La
aparicion de malformaciones arterio-venosas suel e acontecer en érganos como el pulmon, el higadoy la
circulacién cerebral. Con respecto alas caracteristicas clinicas y al estudio genético podemos comprobar
cdmo en nuestra serie de pacientes encontramos similitudes con lo ya descrito.

Conclusiones. Laenfermedad de Rendu Osler Weber tiene una baja prevalenciay es necesario un elevado
indice de sospecha paraidentificarlo, es por eso que debe conocerse €l perfil clinico de estarara entidad en
cada comunidad. No existe un tratamiento curativo pero se pueden afrontar los sintomas mas frecuentesy se
debe hacer un seguimiento exhaustivo mediante protocol os establecidos para evitar complicaciones mortal es.
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