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Resumen:La telangiectasia hemorragica here-
ditaria o Sindrome de Rendu-Osler-Weber es una
enfermedad que afecta las paredes vasculares y se
expresa como sangramiento, telangiectasias muco-
cutdneas. La ubicacion de estas ultimas es diver-
sa en areas como cerebro, pulmones, higado o
intestinos. El mecanismo de herencia es autosomi-
ca dominante. Las complicaciones varian desde
Ictus de causas poco comunes, hemorragias masi-
vas y absceso cerebral. El tratamiento es sintoma-
tico y de apoyo, dirigido especialmente para con-
trolar el sangrado, ya sea con cirugia o con medi-
cacion. Se presenta un caso identificado y se ana-
liza el curso de la enfermedad en la vida de la
paciente.

Palabras clave: telangiectasia hemorragica
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bral; Malformacion Arteriovenosa.

Abstract :hereditary hemorrhagic telangiec-
tasia as a cause of recurrent brain abscess

Angel G Echenique Sudrez, Elisa M. Tovar
Quijada, Antonio Franco Useche

Hereditary hemorrhagic telangiectasia or
Rendu-Osler-Weber Syndrome is a disease that
affects the vascular structure and the clinical
expressions are bleeding, mucocutaneous telan-
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giectasias and arteriovenous malformations. The
location of the malformations may be in the brain,
lungs, liver or intestines. The inheritance mecha-
nism is autosomal dominant. Complications may
include stroke of unusual causes, massive hemor-
rhage, and brain abscess. Treatment is symptoma-
tic and supportive, directed especially to control
bleeding, either with surgery or medication. A
case is presented and the course of the disease is
analyzed.

KEY WORDS: Hereditary hemorrhagic telan-
giectasia, Rendu-Osler-Weber, brain absces;
Arteriovenous malformation.

Introduccion: La enfermedad de Rendu-Osler-
Weber (OWR) o Telangiectasia Hemorragica
Hereditaria (THH) es un sindrome caracterizado por
displasias vasculares multisistémicas con tendencia
principalmente a la hemorragia, que se debe a alte-
raciones en la estructura vascular. Se expresa como
telangiectasias mucocutaneas, Malformaciones
Arteriovenosas (MAV) y tendencia a sangramientos
que pueden ser graves. Dependiendo del sitio de las
MAV se presentaran los sintomas y complicaciones.
Las MAV pulmonares pueden manifestarse a través
de sus complicaciones como abscesos cerebrales,
accidentes cerebrovasculares ataques isquémicos
transitorios, signos de hipoxemia cronica y ocasio-
nalmente ruptura hemorragica.

Caso clinico:

Paciente femenina de 20 afios de edad, quien
veinte dias antes de su ingreso presenta cefalea,
occipital, irradiada a region frontal y moderada
intensidad; mantiene la sintomatologia con las



mismas caracteristicas hasta 2 dias previos a su
ingreso, cuando inicia fiebre en 39°C, precedida
de escalofrios. 24 horas mas tarde, la cefalea se
hace holocraneana, concomitantemente presenta
vomitos en dos oportunidades, precedidos de nau-
seas, en moderada cantidad, por lo que acude a
centro de salud de la localidad decidiendo su hos-
pitalizacion.

Antecedentes personales patologicos

Meédicos: Poliglobulia diagnosticada a los 11
aflos de edad, en control por hematologia, ameritd
5 exanguinaciones, la tltima a los 14 afios. Sin tra-
tamiento actual.

Quirurgicos: Refiere lesion ocupante de espa-
cio (LOE) pulmonar derecha diagnosticada a los
16 afos y asociada a hemotorax que ameritd colo-
cacion de catéter de drenaje pleural. Abandono el
seguimiento posterior. Otras Intervenciones quirQr-
gicas.:pieloplastia izquierda por hidronefrosis
grado III/IV a los 7 afios de edad. Craneotomia y
drenaje de absceso cerebral parietal izquierdo a los
11 afios.

Antecedentes familiares:

La madre falleci6 a los 35 afios por LOE pul-
monar que no precisa. Dos hermanas, una de las
cuales falleci6 a los 11 afios de edad por hemorra-
gia digestiva superior y la otra es aparentemente
sana.

Epistaxis hace 2 meses.

Ingresa a cargo del servicio de Neurocirugia
hemodinamicamente estable. Se realiza TC de cra-
neo que revela imagenes compatibles con abscesos
cerebrales multiples (Imagen 1) y RMN que con-
firma absceso cerebral en etapa capsular y edema
cerebral con desplazamiento de linea media
(Imagen 2), por lo que se decide resolucion quirtr-
gica, lo que se realiza sin complicaciones.

En el post operatorio inmediato es intubada y
trasladada a Unidad de cuidados intensivos en
donde amerita soporte ventilatorio y uso de drogas
vasoactivas durante 48 horas. Posteriormente se
realiza protocolo de extubacion de forma exitosa
asi como el retiro de vasopresores, permaneciendo
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48 horas mas en observacion, y se decide su trasla-
do a area de menor complejidad.

Ingresa al servicio de Cuidados Intermedios,
donde se encuentra en regulares condiciones gene-
rales, consciente, en decubito dorsal activo, eup-
neica, hidratada, Peso 64.5 kg Talla: 1.64 m IMC:
23.9 kg/m®. Signos vitales: PA Sedente/Brazo
Derecho: 90/52 mmHg, FC: 119 lpm. FR: 16 rpm,
SatO2: 82%, FiO2 0,21. Piel: morena, fototipo
segin Fitzpatrick IV, se evidencia cianosis.
Faneras: ufas, lisas, duras, de bordes regulares, en
forma de vidrio de reloj, llenado capilar de 4
segundos. Cabeza: cuero cabelludo con cicatriz y
area de reblandecimiento craneal en region parietal
izquierda. Facies asimétrica con desviacion de la
comisura labial a la derecha, borramiento del surco
nasogeniano izquierdo con paresia en cuadrante
inferior de hemicara ipsilateral. Nariz: con promi-
nencia del plexo de Kiesselbach, resto normal.
Boca: labios asimétricos, comisura desviada a la
derecha; se evidencian telangiectasias en labio
inferior, paladar duro y blando. Cardiorespiratorio:
torax simétrico, expansible, ruidos respiratorios
presentes en ambos hemitérax, disminuido en base
derecha sin agregados, vibraciones vocales norma-
les. Apex palpable en 5to EIIl con LMC, de 2 cm de
area, normoquinético. Ruidos cardiacos ritmicos,
normofonéticos R1 normal, sistole silente; R2 nor-
mal, diastole silente; sin 3R ni 4R. Extremidades:
simétricas, trofismo conservado. Sin edemas. Se
evidencian dedos hipocraticos. Neurologico:
Consciente, alerta, orientada auto-psiquica y alop-
siquicamente, lenguaje espontaneo. Praxia y gno-
sia sin alteracion. Sistema motor: tono muscular y
trofismo sin alteraciones. Fuerza muscular miem-
bro superior izquierdo disminuida.

En el estudio radiolégico de torax, se observa
imagen paracardiaca derecha, homogénea, sin bron-
cograma aéreo que no borra la silueta cardiaca.

Se realiza también angiotomografia de torax.
La imagen 4 compatible con MAV ubicada en
l16bulo inferior derecho el cual en la reconstruccion
3D se define claramente en imagen 5.
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Discusion:

La prevalencia de la OWR o THH es de 1/5000
- 10.000 habitantes.'” Para su diagnostico se nece-
sitan tres de las siguientes caracteristicas: a) pre-
sencia desde el nacimiento de multiples telangiec-
tasias en piel y mucosas; b) propension a las hemo-
rragias localizadas, c) herencia autosémica domi-
nante. Histologicamente, la lesion fundamental es
un adelgazamiento extremo de la pared capilar
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debido a la falta de pericitos, por lo que queda
reducida a la capa endotelial. También hay una
alteracion del tejido conjuntivo perivascular.™

Entre las manifestaciones neurologicas se encuen-
tran los eventos cerebrovasculares y formacion de
abscesos. Las complicaciones neuroldgicas en THH



se pueden clasificar por fisiopatologia: lesiones
secundarias a MAV pulmonares, malformaciones
vasculares del cerebro, malformaciones vasculares de
la médula espinal y encefalopatia portosistémica. El
diagndstico neurolégico puede incluir una variedad
de posibilidades: ataques isquémicos transitorios,
tanto embolicas como hemorragicos, abscesos cere-
brales y convulsiones."*

Los criterios de Curazao 1990 son:**

Criterio Caracteristica
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cen un infarto y una fuente de bacterias 3. La hipo-
xia cerebral y la policitemia crean un entorno en el
que pueden prosperar las bacterias.*

Es de utilidad terapéutica saber distinguir la
fase de cerebritis en la que tendrd mayor efecto el
tratamiento con los antibioticos, observandose en
la tomografia cerebral un realce fino y delgado en
anillo con posterior difusion del contraste hacia el
interior del absceso. La administracion de corticoi-
des en este estadio puede retar-
dar la formacion de la capsula 'y
retrasar la aparicion de sinto-
mas. La resonancia magnética,

Epistaxis Espontdnea y recurrente
Telangectasias
Lesiones viscerales

Historia familiar

Diagndstico
Tipo Criterios presentes
Definitivo
Sospecha
Poco probable 1

Multiples en lugares cldsicos: mucosa oral, labios, nariz, dedos
MAV pulmonares, cerebrales, hepaticas, espinales

Familiar de primer grado con diagndstico definitivo

en el estadio de cerebritis,
muestra en las imagenes con
secuencia espin eco potenciadas
en Tl una lesion de seial
hipointensa que es hiperintensa
en T2; en el estadio capsular en
las imagenes en T1 el centro es
hipointenso y la capsula, bien
definida, es levemente hiperin-

Esta paciente cumple con al menos 3 criterios
diagnodsticos tales como: Telangectasias orales,
MAV pulmonar, la lesion renal que podria ser
interpretada también como MAV visceral no esta
suficientemente sustentada y la epistaxis. La histo-
ria materna y la de la hermana parecen compatibles
con la enfermedad por lo que tendria un criterio
adicional pero no comprobado.

Los eventos cerebrales isquémicos de émbolos
paradojicos a través de los pulmones ocurren en un
tercio de pacientes con MAV pulmonares.** Absceso
cerebral de la embolia séptica paradojica ocurre en 5
a 10% de los pacientes con MAV pulmonares.”*'*"
Se puede esperar que ocurra un absceso cerebral en
el 1% de pacientes con THH y tiene una tasa de
mortalidad del 40%.’ El absceso cerebral puede ser
la presentacion inicial de THH.>* Son tres los meca-
nismos propuestos basados en las caracteristicas
fisiopatologicas del cerebro para la formacion de
abscesos en THH: 1. Los émbolos estériles produ-
cen un area infartada del cerebro que permite que las
bacterias prosperen 2. Los émbolos sépticos produ-

tensa, mientras que en T2 mues-
tra un centro iso o hiperintenso.
Tras la administracion de contraste hay un realce
periférico.

Los abscesos cerebrales recurrentes han sido
documentados por otros autores que sefialan que
el diagnodstico temprano de fistulas y MAV pul-
monares deben ser de vital importancia para pre-
veer la presencia de los abscesos cerebrales y su
recurrencia.”

En esta paciente la reconstruccion 3D permi-
ti6 localizar la MAV pulmonar probable punto
de origen de las complicaciones cerebrales. El
Second International Guidelines for the
Diagnosis and Management of Hereditary
Hemorrhagic Telangiectasia recomienda en
pacientes con franca sospecha de esta enferme-
dad: 1) realizar pesquisa de MAV pulmonares
(Nivel de evidencia III - recomendacion fuerte),
usar el ecocardiograma como método de pesqui-
sa (Nivel de evidencia II - recomendacion
débil), si se demuestra la MAV debe tratarse con
embolizacion (Nivel de evidencia II - recomendacion
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fuerte), mantener en el seguimiento de estos
pacientes: a. Profilaxis antibiotica para procedi-
mientos con riesgo de bacteriemia, b. Cuando el
acceso intravenoso esté en su lugar, tenga espe-
cial cuidado para evitar el aire intravenoso, c.
Evitar el buceo tipo Self-Contained Underwater
Breathing Apparatus (Aparato autébnomo para
respirar bajo el agua) (Nivel de evidencia III -
recomendacion débil), seguimiento a largo
plazo en aquellos pacientes con MAV demostra-
da con el fin de detectar el crecimiento de las
lesiones no tratadas o reperfusion de las tratadas
(Nivel de evidencia II - recomendacion fuerte)."

Es interesante conocer que la frecuencia en 1 de
cada 1331 afro — caribefios lo que nos acerca a la
enfermedad."

No se encontro relacion de la enfermedad con la
poliglobulia.

El tratamiento actual de las MAVP es la embo-
lizacion (siempre que sea posible), produciendo
excelentes resultados sin apenas mortalidad y con
muy pocas complicaciones.

Alaluz de los avances de la genética con la iden-
tificacion de los genes asociados a la enfermedad
(ENG, ACVRLI/ALKI1, and MADH4/SMAD4,
entre algunos) y su relacion con la angiogénesis, el
tratamiento con antifibrinoliticos, opciones hormo-
nales (estrogenos — progestagenos [disminucion de
sangramiento]), y mas recientemente el uso de
antiangiogénicos como el bevacizumab, son prome-
sas para mejorar la calidad de vida de los pacientes,
basados en la disminucion de los riesgos de sangra-
do y crecimiento de las MAV."”
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