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RESUMEN 

Fundamento: la telangiectasia hemorrágica hereditaria o enfermedad de Rendu -Osler-Weber es 

una enfermedad autosómica dominante caracterizada por la presencia de múltiples telangiectasias en 

piel y mucosas, asociadas a malformaciones arteriovenosas de distintos órganos, incluidos pulmones, 

sistema gastrointestinal y sistema nervioso central. Su pronóstico es incierto, con un diagnóstico y trata-

miento precoz es posible mejorar la calidad de vida del paciente y lograr una expectativa de vida similar 

a la de la población general. 

Objetivo: presentar un caso con el diagnóstico de telangiectasia hemorrágica hereditaria. 

Caso Clínico: paciente femenina de 64 años de edad con diagnóstico de telangiectasia hemo-

rrágica hace 17 años, con episodios de epistaxis frecuente, antecedentes familiares de la enfermedad 

(padre, tíos paternos y hermanos), que ingresa en el servicio de cuidados intermedios con cuadro de 

epistaxis y manifestaciones clínicas de anemia aguda, lesiones nodulares en manos, dedos y pabellón 

auricular, con telangiectasias en la lengua. 

Conclusiones: la telangiectasia hemorrágica hereditaria es una enfermedad poco frecuente 

pero existen reportes de casos a nivel mundial.  

 

DeCS: TELANGIECTASIA HEMORRÁGICA HEREDITARIA/ diagnóstico; MALFORMACIONES  

ARTERIOVENOSAS; ABERRACIONES CROMOSÓMICAS; ANCIANO. 

___________________________________________________________________________________ 
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ABSTRACT 

Background: hereditary haemorrhagic telangiectasia (HHT) or Rendu Osler Weber Sickness is 

a dominant autosomic illness characterized by the presence of multiple telangiectasias on skin and mu-

cus, associated to arterovenous malformations in different organs, including lungs, central nervous sys-

tem and gastrointestinal system. Its prognosis is uncertain. It is possible to improve the quality of life by 

diagnosing and treating it early, therefore a life expectancy similar to the general population can be 

reached.  

Objective: to present a case w ith a diagnosis of HHT. 

Clinical case: a sixty-four-year-old female patient with a diagnosis of HHT 17 years ago, with episodes 

of frequent epistaxis and a family history of HHT (father, uncles on the father´s side and brothers) is ad-

mitted to the ICU with clinical manifestations, acute anemia and nodule lesions on her hands, fingers and 

auricular pavillion, with telangiectasias on the tongue. 

Conclusion: HHT is not a common illness but there are cases reported all over the world. 

 

DeCS: TELANGIECTASIA, HEREDITARY HEMORRHAGIC/ diagnosis; ARTERIOVENOUS  

MALFORMATIONS; CHROMOSOME ABERRATIONS; AGED. 

___________________________________________________________________________________ 

INTRODUCCIÓN 

La telangiectasia hemorrágica hereditaria (THH) 

o enfermedad de Rendu-Osler-Weber fue descri-

ta por primera vez en el año 1876, por John Wi-

ckham Legg y después , por Henri Jules Rendu 

en 1896 citada por Shovlin C. 1 En el año 1901, 

William Osler citado por Geisthoff UW, et al, 2  

describió tres pacientes que padecían una forma 

familiar rara de epistaxis (hemorragias nasales) 

recurrente, asociada con telangiectasias 

(dilatación de los vasos sanguíneos de tamaño 

muy pequeño que daba lugar a manchas de co-

lor púrpura con aspecto de araña) en piel y mu-

cosas. 

Se trata de una angiopatía neoformativa de te-

langiectasias circunscritas que al romperse, de-

terminan síndromes hemorrágicos locales. La  

 

THH es infrecuente, se estima una prevalencia 

de dos casos por 100 000 personas, es mayor 

en algunas áreas geográficas, como en la isla 

danesa de Fyn, las Antillas Danesas y en algu-

nas regiones de Francia. 3 

Esta enfermedad afecta de forma primordial a 

pacientes caucásicos, aunque existen reportes 

ocasionales en pacientes asiáticos y árabes. 

Afecta por igual a ambos sexos, comienza con 

más frecuencia durante la pubertad o adultez, 

entre los 20 y los 40 años, aunque también pue-

de presentarse en niños. 3, 4 

La THH es una enfermedad vascular rara, con-

génita, que se caracteriza por la presencia de 

múltiples telangiectasias con tendencia a sufrir 

hemorragias localizadas en la nariz y en las vías  
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urinarias, aunque también es posible que se 

desarrollen anomalías vasculares internas al ni-

vel del cerebro, pulmones, garganta, laringe, 

tracto gastrointestinal, hígado, vejiga y vagina. 

Las telangiectasias suelen verse en labios, len-

gua y mucosa nasal, y también pueden afectar 

otras zonas como la cara y las orejas. 5 

De forma genética presenta un rasgo autosómi-

co dominante, por lo que basta que uno de los 

padres la padezca para que el hijo pueda resul-

tar enfermo. 6 Se trata de un gen individual, 

anormal en uno de los cromosomas autosómico 

(uno de los primeros 22 cromosomas no sexua-

les). En su patogénesis están implicados dos ge-

nes, THH1 y THH2, los cuales determinan dos 

formas diferentes de una misma enfermedad. La 

variante THH1 se origina por mutaciones en el 

gen endoglina (ENG), localizado en el brazo lar-

go del cromosoma nueve (9q33-q34.1), mien-

tras que el THH2 es causado por mutaciones en 

el gen ALK1, localizado en el brazo largo del cro-

mosoma 12 (12q11-q14). 6, 7 

Se caracteriza, desde el punto de vista clínico, 

por la presencia desde el nacimiento, de múlti-

ples telangiectasias en piel y mucosas 

(dilataciones venulares y capilares), propensión 

a hemorragias localizadas, de manera especial 

en fosas nasales, urinarias (hematuria) y con 

menor frecuencia, digestivas (gastrorragia) y 

respiratorias (hemoptisis). 8 

El objetivo de esta investigación es presentar un 

caso con el diagnóstico de telangiectasia hemo-

rrágica hereditaria. 

 

CASO CLÍNICO 

Paciente femenina de 64 años de edad, de raza 

negra con antecedentes patológicos personales 

de THH hace 17 años, con episodios de epistaxis 

frecuente entre tres o cuatro al año con antece-

dentes familiares de la enfermedad (padre, tíos 

paternos y hermanos); ingresa en el servicio de 

cuidados intermedios con cuadro de sangra-

miento nasal, unilateral derecho y gingival, 

acompañado de astenia marcada, debilidad y 

fatiga. Examen físico: se constata sangrado acti-

vo de moderada intensidad, por fosa nasal dere-

cha y mucosa gingival con palidez cutánea mu-

cosa severa, lesiones nodulares puntiformes no 

dolorosas y blandas en borde cubital de las ma-

nos y pulpejo de los dedos (figura 3), así como 

en el pabellón auricular (figura 2) y una lesión 

de aspecto telangiectásico, papular y anular de 1 

cm de diámetro en la cara lateral de la lengua 

(figura 1), taquicardia sinusal con frecuencia 

cardíaca de 110 lpm, tensión arterial 110/70 

mmHg. 
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Estudios analíticos 

Hematocrito: 0,20 %, plaquetas: 433 x109/L, 

leucocitos: 12 x 109/l anisopoiquilocitosis, hipo-

cromía marcada, eritrosedimentación: 65 mm/h, 

ácido úrico: 335 mmol/l, colesterol: 5,6 mmol/l 

triglicéridos: 1,35 mmol/l, amilasa pancreática: 

78 u/l, transaminasa glutámico pirúvica: 16 u/l, 

transaminasa glutámico oxalacética: 18 u/l, fos-

fatasa alcalina: 120 u,  glucosa: 5,6 mmol/l, al-

bumina: 35g/l, coagulograma: normal, serolo-

gía: no reactivo, hierro sérico: 3,8 mmol/l.  

Estudios imaginológicos 

Rayos X de tórax: no alteraciones pleuropulmo-

nares ni cardiovasculares, panendoscopia: no 

lesiones de telangiectasia. 

Se diagnostica por clínica una anemia aguda se-

cundaria a epistaxis y gingivorragia, con hierro 

sérico bajo en el curso de una THH. Se comienza 

la terapéutica con medidas generales reposición 

de glóbulos rojos, tratamiento con hierro paren-

teral, taponamiento anterior en fosa nasal dere-

cha por 48 horas y eritropoyetina recombinante 

por tratarse de un sangramiento crónico con 

agudización frecuente. 

 

DISCUSIÓN 

Esta enfermedad afecta a pacientes caucásicos, 

aunque existen reportes publicados por Amieva 

M, et al. 3 Aunque se ha descrito en pacientes 

asiáticos y árabes. 4 La condición homocigota es 

muy probable que sea letal. 9 De manera even-

tual no hay historia familiar de THH, lo que po-

dría ser explicado por una mutación espontánea, 

historia familiar incompleta o penetrancia incom-

pleta de la enfermedad. 10 Geisthoff U, et al, 11 

en estudios recientes sobre el manejo de la THH, 

se han identificado mutaciones en, al menos, 

dos genes en diferentes familias con la enferme-

dad. Un primer grupo tiene mutado el gen de la 

endoglina (ENG), codificado en el cromosoma 9, 

donde se presenta con mayor frecuencia malfor-

maciones arteriovenosas (MAV) pulmonares;  



 740 

 

un segundo grupo tiene mutado el gen que codi-

fica el receptor de activina A ubicado en el cro-

mosoma 12, donde se expresa un fenotipo más 

leve y un inicio más tardío de la enfermedad. 10, 

11 Ambos genes codifican una glicoproteína inte-

gral de membrana que se expresa en células del 

endotelio vascular y que actúa como un receptor 

de superficie para el factor de crecimiento trans-

formante β (TGF-β). 10 La función de ambas pro-

teínas y la señalización por el TGF-β son esen-

ciales para una angiogénesis normal. Sin embar-

go, no están disponibles para la práctica clínica, 

técnicas para el diagnóstico molecular de la en-

fermedad, 12 la característica clínica más impor-

tante es el sangrado de las mucosas, el que es 

recurrente, espontáneo o producido por un trau-

matismo menor. Puede comenzar a cualquier 

edad, donde es más común en la tercera década 

de la vida. 13 La epistaxis es la forma de sangra-

do más frecuente (80 %), seguida de hemorra-

gias gastrointestinales (10 a 40 %), genitourina-

rias, pulmonares e intracerebrales, el compromi-

so hepático en pacientes con THH resulta de ma-

nera primordial de cortocircuitos entre la arteria 

hepática y las venas hepáticas. (Menos del 10 % 

cada una). 14 

La hemorragia intraocular es rara. Alrededor de 

un 10 % de los pacientes afectados nunca re-

porta un sangrado. 15 La piel y las superficies 

mucosas presentan múltiples telangiectasias 

hasta en el 89 % de los pacientes. Las telangiec-

tasias pueden ser aracneiformes, lineales o pun-

tiformes y de manera frecuentes son subdiag-

nosticadas, estas son más frecuentes en la cara, 

labios, lengua, lecho ungueal, dedos y mucosa 

nasal. 16 Las lesiones cutáneas por lo general 

aparecen en la tercera década de la vida, au-

mentan en tamaño y cantidad con la edad y 

sangran con facilidad. 17 Entre el 50 y 90 % de 

los pacientes con THH presenta epistaxis recu-

rrente, donde muchas veces la forma de presen-

tación de la enfermedad, es por lo general antes 

de los 10 años de edad. 9, 14 

En la mitad de los pacientes la frecuencia y gra-

vedad de la epistaxis aumenta con la edad. Alre-

dedor de un tercio de los pacientes tiene sangra-

dos leves, un tercio tiene sangrados moderados 

que requieren asistencia médica y el otro tercio 

presenta hemorragias incoercibles, que requie-

ren hospitalización y transfusiones sanguíneas. 

18 La epistaxis proviene de pequeñas telangiecta-

sias nasales, las cuales pueden desarrollarse an-

tes que las lesiones cutáneas sean detectables y 

a menudo aparecen un año antes del primer epi-

sodio de epistaxis. 19 La enfermedad de Rendu-

Osler-Weber es el trastorno que con frecuencia 

se asocia a fístulas arteriovenosas pulmonares 

en niños y adultos. Entre el 15 y 33 % de los 

pacientes con THH presenta MAV pulmonares, el 

70 % de éstas se localizan en bases pulmonares 

y pueden producir un cortocircuito de derecha a 

izquierda importante, con hipoxemia significati-

va, que se puede manifestar por disnea, dismi-

nución de la capacidad de ejercicio y cianosis. 16, 

20 En el examen físico pueden presentar un soplo 

de baja intensidad a nivel del foco pulmonar al 

final de la inspiración e hipocratismo digital. 

Otras complicaciones incluyen hemoptisis o he-

motórax mortales y embolia paradojal con even-

tos isquémicos cerebrales. 21  
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Dado que la severidad y las alteraciones presen-

tes en cada paciente son tan variables, el mane-

jo debe ser individualizado. Una vez que se ha 

hecho el diagnóstico de THH, se recomienda rea-

lizar un despistaje en busca de MAV en distintos 

parénquimas, de manera esencial en el pulmón 

y sistema nervioso central. Se recomienda admi-

nistrar suplementos de hierro en todos los pa-

cientes, para prevenir el déficit secundario a los 

sangrados. 

Puede ser necesario suplementar además con 

ácido fólico si la médula ósea está siendo esti-

mulada en forma crónica por las pérdidas de 

sangre y en algunos casos se puede requerir de 

transfusiones de sangre e inmunización contra el 

virus hepatitis B según reportan Nollen GJ, et al, 

22 en un estudio sobre aneurisma de la arteria 

pulmonar en pacientes con THH. 

 

CONCLUSIONES 

La enfermedad de Rendu Osler Weber o THH es 

una enfermedad poco frecuente según la biblio-

grafía revisada y en la experiencia de los autores 

es el primer caso con lesiones hemorrágicas en 

los dedos y pabellón auricular. 
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