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Resumen

Descripcion del caso: Varon, 69 afos, antecedentes de dislipemia, diabetes mellitus, fibrilacion
auricular y anemia ferropénica, angiodisplasias gastricas y duodenales (2012), nddulo pulmonar
(TAC 2010), poliposis adenomatosa (2010). Tratamiento con simvastatina, metformina, bisoprolol y
Sintrom. Epistaxis de repeticion de larga evolucion empeorada al tomar ACO (2014). Refiere
epistaxis de repeticion desde la juventud e hija con misma sintomatologia. ORL deriva al hospital.

Exploracion y pruebas complementarias: Telangiectasias digitales y labiales. Analitica: HB, 8,7;
Fe 5; IST 3%; Sat 02 94%. Endoscopia: angiodisplasias gastricas, duodeno, yeyuno e ileon sin
sangrado. AngioTAC abdominal: sin signos de afectacion. Ecocardio: ligero paso de burbujas.
Estudio genético: positivo para ENG (mutacién endoglina).

Juicio clinico: Telangiectasia hemorrdgica hereditaria (sindrome de Rendu Osler Weber).

Diagnostico diferencial: Traumatismos, sinusitis, cuerpos extrafos, tumores, farmacos,
oxigenoterapia, infecciones, hipertension, coagulopatias, leucemia, anemia aplésica, gestacion,
diabetes, feocromocitoma, cocaina.

Comentario final: La THH es una enfermedad genética con transmision autosomica dominante
caracterizada por una displasia vascular multisistémica. Prevalencia: 1/5.000. Criterios diagnosticos
(Curagao): 1. Epistaxis espontaneas y recurrentes. 2. Telangiectasias en piel y mucosas multiples en
localizaciones especificas (labios, cavidad oral, dedos, nariz). 3. Malformaciones A-V viscerales:
gastrointestinales, pulmonares, hepaticas, cerebrales, espinales. 4. Historia familiar: primer grado.
Diagnostico definitivo (> 2), posible (2) o improbable (1). Estudio genético: mutaciones en los genes
de la endoglina y ALK-1. Epistaxis. 90% de afectados sufre episodios recidivantes. Tratamiento:
taponamiento impregnado en pomadas, electrocauterizacion, fotocoagulacién con laser o cirugia. En
estudio, bevacizumab o talidomida. Deben evitarse anticoagulantes orales. Malformaciones.
Diagnoéstico: hemograma, radiografia toracica, gasometria arterial, ecocardiografia de contraste
burbuja, TAC toracicoabdominal, angioTAC, RMN, angiografia, ecodoppler portal o endoscopia.
Tratamiento: electrocoagulacidn, coagulacion con laser, angioembolizacién, radiocirugia, cirugia y
suplementos de Fe oral (anemia). En nuestro caso se retira Sintrom (al haber ritmo sinusal) por
riesgo hemorragico, mejorando la clinica. Se administra Fe endovenoso, normalizandose la anemia y
se pauta Fe oral de mantenimiento. En caso de nuevo episodio de FA se valorara el cierre de la
orejuela de la auricula izquierda. La THH estd infradiagnosticada. E1 ORL suele ser el primero en
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diagnosticar (por la frecuencia de la epistaxis). El médico de cabecera también debe considerar esta
patologia para no retardar su diagnostico, prevenir y tratar precozmente las posibles afectaciones
multisistémicas.
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