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Introducción

La telangiectasia hemorrágica hereditaria (THH), o sín-
drome de Rendu-Osler-Weber es una enfermedad
hereditaria autosómica dominante, clínicamente hetero-
génea, caracterizada  por la presencia de anomalías vas-
culares (telangiectasias y malformaciones arterioveno-
sas –MAV-) localizadas en piel, mucosas y vísceras1. 

Aunque tradicionalmente se la ha considerado una
enfermedad muy rara, estudios recientes han demostra-
do que es más frecuente de lo que previamente se
creía, pudiendo llegar su prevalencia a 1/3.500 - 1/5.000
habitantes1. Las MAV pulmonares –generalmente múlti-

ples- son relativamente frecuentes y pueden ser origen
de complicaciones serias. Presentamos el caso de una
paciente con THH y MAV pulmonares.

Presentación del caso

Una mujer de 51 años consultó por una lesión en la
lengua. Tenía antecedentes de migrañas frecuentes y
epístaxis de repetición. En la exploración física destaca-
ba una lesión sobreelevada, roja, compatible con una
telangiectasia, en la mucosa lingual (figura 1). El resto
de la exploración era normal. En la analítica se apreció
una leve anemia microcítica hipocrómica (Hb: 11,6 g/dL,
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Hcto: 34) con un estudio de metabolismo del hierro
compatible con ferropenia (ferritina, sideremia y porcen-
taje de saturación de ferritina discretamente reducidas). 

La bioquímica sanguínea era normal. La gasometría ar-
terial mostró una pO2: 81 mmHg, pCO2: 29 mmHg, pH:
7.43. El valor calculado del gradiente alvéolo arterial de
O2 era de 32 mmHg (teórico estimado para su edad: 13).
La radiografía de tórax no mostró alteraciones. Se biop-
sió la lesión lingual, demostrándose en el corion de la
mucosa numerosos canales vasculares, capilares y
venulares, irregulares en forma y distribución. Se realizó
una colonoscopia, que objetivó pequeñas y aisladas
angiodisplasias mucosas. Una enteroscopia con cápsu-
la reveló un total de 87 angiectasias a lo largo del intesti-
no delgado y estómago, algunas de ellas con signos de
sangrado (figura 2). Una ecografía abdominal fue nor-
mal. Se realizó una resonancia magnética cerebral, que
mostró una pequeña lesión (5 mm) localizada en la por-
ción medial del hemisferio cerebeloso izquierdo, con
captación nodular de contraste, definiéndose una míni-
ma estructura que parecía desembocar en el seno
lateral, hallazgo compatible con un mínima telangiec-
tasia capilar. Una arteriografía cerebral no demostró
anomalías vasculares en fosa posterior. Se realizó un
TAC torácico (figura 3), que demostró múltiples MAV en
forma de pequeños nódulos pulmonares, con vasos afe-
rentes y eferentes, predominantemente en lóbulos infe-
riores. Una hija de la paciente, que acudió con ella a la
consulta, presentaba asimismo telangiectasias en la-
bios y en piel de las manos. Tres años después de la pri-
mera consulta se realizó un TAC torácico de control, que
no mostró cambios respecto al estudio previo.

Discusión

El diagnóstico de la THH actualmente es clínico. Se han
identificado los siguientes criterios diagnósticos: histo-
ria familiar compatible, epístaxis de repetición, presen-
cia de telangiectasias o de  MAV viscerales. Se conside-
ra el diagnótico seguro si se cumplen 3 de los 4 criterios
(nuestra paciente presentaba los cuatro), y posible si se
satisfacen 2 criterios2. Las MAV pulmonares son relati-
vamente frecuentes (15 al 33% de los pacientes)3. De
hecho, el 47-60% del total de los casos con MAV pulmo-
nares se asocian con el síndrome de Rendu-Osler-
Weber4. Las MAV pulmonares son frecuentemente múl-
tiples, y por lo general localizadas en los lóbulos inferio-
res. Son raras durante la infancia y aumentan a partir de
los 20-50 años. Sus dimensiones pueden permanecer
estables en el tiempo o aumentar progresivamente (es-
pecialmente durante el embarazo)5. Pueden asociarse a
numerosas complicaciones, una de las cuales es un
shunt derecha-izquierda, que puede producir hipoxemia
severa, disnea, cianosis y/o policitemia1-5. Debido a que
las MAV predominan en las bases pulmonares, el pa-

ciente puede presentar mayor caída de la pO2 cuando
está en posición erguida (ortodeoxia), debido a que la
redistribución gravitacional del flujo vascular pulmonar
favorece el aumento del shunt a través de las MAV1. 

Nuestra paciente no presentaba síntomas respiratorios,
y sólo tenía una pequeña elevación del gradiente alvéo-
lo-arterial de oxígeno. 

Otra posible complicación grave de las MAV pulmona-
res, asimismo en relación con el shunt D-I, es la forma-
ción de abscesos cerebrales en el contexto de una bac-
teriemia6, por lo que los enfermos deben recibir profila-
xis antibiótica al  ser sometidos a cirugía, procedimien-
tos dentales o exploraciones invasivas (vg: endosco-
pia)1. Otras complicaciones menos frecuentes de las
MAV pulmonares son la producción de hemoptisis o
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Figura 1. Telangiectasia en la mucosa lingual.

Figura 2. Telangiectasia a nivel del intestino delgado.



hemotórax (el riesgo de esta complicación parece ser
mayor en mujeres en el tercer trimestre del embara-
zo)1,7. 

Debido a la gravedad de estas complicaciones, se ha
recomendado realizar tests diagnósticos apropiados
para diagnosticar las MAV pulmonares en pacientes con
THH8. No está totalmente aclarado cuáles son las prue-
bas diagnósticas más adecuadas, en términos coste-
beneficio3-4,9. La radiografía simple de tórax tiene una
sensibilidad baja (70%), como nuestro caso ilustra, pero
su especificidad en pacientes con THH es muy alta5, por
lo que parece razonable comenzar con esta prueba. La
gasometría arterial basal, o la medición del shunt D-I por
el método de oxígeno al 100% no parecen métodos de
screening adecuados5. Un artículo reciente propone un
algoritmo diagnóstico que combine un ecocardiograma
con contraste (inyectando suero salino agitado, que se-
rá positivo si las microburbujas resultantes se detectan
de forma precoz en cavidades izquierdas) y una radio-
grafía de tórax como primeras pruebas. Si cualquiera de
estos tests es positivo, se debe hacer en un segundo
tiempo un TAC torácico, que permitirá confirmar el diag-
nóstico y determinar si las MAV son subsidiarias de

tratamiento. Si este no es el caso, se recomienda un
seguimiento periódico de las MAV mediante TAC seria-
dos, para detectar crecimiento de las mismas (se ha
recomendado un control cada 5 años)1.

En efecto, se recomienda tratar las MAV pulmonares
cuando el diámetro del vaso nutricio es superior a 3
mm. El procedimiento de elección es la embolización
percutánea con catéter10. Este tratamiento ha reducido
en gran medida la necesidad del tratamiento quirúrgico
de las MAV, aunque éste pueda ser todavía necesario,
en casos en que la embolización no sea posible o haya
fracasado11,12. En casos de MAV pequeñas y periféri-
cas, puede ser factible la resección mediante videotora-
coscopia13. En algunos casos en que la cirugía de re-
sección y la embolización sean implanteables (múltiples
y difusas MAV), puede ser preciso considerar la opción
del trasplante pulmonar, aunque esta indicación no está
exenta de controversia14.
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Figura 3. Imágenes de TAC que demuestran numerosas pequeñas malformaciones arteriovenosas pulmonares.
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