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Resumen

Objetivos. Latelangiectasia hemorragica hereditaria, también |lamada sindrome de Rendu-Osler-Weber, es
un trastorno vascular hereditario con un rasgo autosdémico dominante con penetranciay expresion variables,
presentando gran variedad de manifestaciones clinicas, incluso entre familiares que tienen la misma variante
del gen patogénico. El objetivo del presente trabajo es describir las caracteristicas clinico-epidemiol 6gicas y
comorbilidades de una cohorte de pacientes con HTT en seguimiento en consulta de Enfermedades
Minoritarias en un hospital universitario de tercer nivel.

Métodos: Se trata de un estudio observacional, unicéntrico y descriptivo, donde se recogieron
retrospectivamente, mediante revision de las historias clinicas, variables clinico-epidemiol dgicas de los
pacientes con HHT en seguimiento activo en una consulta especifica de Enfermedades Minoritarias
perteneciente a Medicina Interna del Hospital Universitario Virgen de las Nieves (Granada). Parasu
realizacion, se obtuvieron |os consentimientos requeridos y se conté con la aprobacion del Comité Etico.

Resultados: Se recopilaron los datos de un total de 6 pacientes con criterios diagnésticos de HTT o sindrome
de Rendu-Osler-Weber, 2 mujeres (33,3%) y 4 hombres (66,7%), con una edad media de 50,83 afios (DT +
13,8 afnos) y una edad media al diagnostico de 48,67 afios (DT + 13,53 afios). De los cuales, 3 pacientes
fueron diagnosticados de HHT tipo 1 (pérdida de funcion en ENG) y otros 3 de HTT tipo 2 (pérdidade
funcion en ACVRL1). 3 pacientes (50%), presentaban antecedentes familiares de primer grado de
enfermedad. El resto, fueron caso indice. Las manifestaciones clinicas més frecuentes fueron la epistaxis de
repeticion y las telangiectasias mucocutaneas. Todos |0s pacientes, presentaban tel angiectasias mucocuténeas
al diagnostico. El 83,3% de |os pacientes tuvieron algun episodio de epistaxis alo largo de su vida,
requiriendo 3 de ellos intervencionismo otorrinolaringol dgico en forma de taponamiento/cauterizacion. El
33,3% presento historia de anemia microcitica por pérdidas insensibles, requiriendo terapia con hierro oral.
Un paciente (16,7%) present6 historia de sagrado agudo gastrointestinal, con requerimiento de soporte
transfusional. De la cohorte de pacientes con HTT, 4 pacientes (66,7%), presentaron malformaciones
arteriovenosas (MAV) pulmonares, 2 (33,3%) presentaron MAV hepéticas, 1 (16,7%) MAYV intestinales (en
formade angiodisplasia) y ninguno MAYV cerebrales (fig.). Dos pacientes (33,3%) presentaron eventos
cerebrales como consecuencia de embolismos procedentes de las MAV pulmonares; fueron ictus isquémico
en area vertebrobasilar y absceso pidgeno, respectivamente. Los 4 pacientes con MAV pulmonares fueron
sometidos a embolizacion por parte de Radiologia I ntervencionista. El paciente con MAV intestinal fue
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sometido a termocoagul acién con plasma de argon, mientras que las MAV hepaticas no pudieron
embolizarse por su gran tamafio. Ningun paciente present6 eventos trombaticos, indicacion de terapia con
antifactor de crecimiento vascular endotelial o inmunomodul adores. Un paciente recibio tratamiento
anticoagulante con edoxaban.

Manifestacion clinica Frecuencia de presentacion
Telangiectasias mucocutaneas 6 (100%)

Epistaxis de repeticion 5 (83,3%)

Hemorragia gastrointestinal aguda 1(16,7%)

Ferropenia 2 (33,3%)

MAYV pulmonar 4 (66,7%)

MAV hepética 2 (33,3%)

MAYV cerebral 0

MAV digestiva 1 (16,7%)

Eventos embdlicos cerebrales 2 (33,3%)

Trombosis arteriales o venosas 0



Frecuencia de malformaciones
arteriovenosas

s MAV pulmonar = MAV hepatica = MAV digestiva = MAV cerebral

Conclusiones. Observamos la heterogeneidad en la presentacion clinicade laHTT, asi como la necesidad de
seguimiento de esta enfermedad en una unidad especifica en Enfermedades Minoritarias, con experiencia en
el tratamiento y seguimiento de este tipo de dolencias menos frecuentes en nuestra préctica clinica diaria.
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