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Paciente mujer de 77 afios que consulta por presentar febri-
cula de 24 horas de evolucién y odinofagia. Refiere disnea
de meses de evolucion tanto de reposo como de esfuerzo,
por la cual nunca realiz6 una consulta médica, y antece-
dentes familiares y personales de epistaxis a repeticion.
En el examen fisico presenta telangiectasias en la pun-
ta de la lengua y en los dedos de ambas manos (Fig. 1).
La saturacion arterial de oxigeno en reposo es del 83%.
La radiografia de térax muestra una masa pulmonar ra-
diopaca paracardiaca izquierda (Fig. 2).

Dado el cuadro clinico se sospecha patologia vascular y
se indica una angiotomografia, en la cual se confirma la
presencia de una fistula arteriovenosa con un afluente ar-
terial tnico y un gran aneurisma venoso (Fig. 3).

La presencia en esta paciente de una fistula arteriovenosa

Figura 1. A y B) Se observan telangiectasias en la punta de la
lengua y en los dedos de ambas manos.
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Figura 2. Radiografia de térax en incidencia de frente donde se
observa una masa pulmonar radiopaca paracardiaca izquierda.

pulmonar, de telangiectasias mucocutaneas y el anteceden-
te de epistaxis personal y familiar a repeticion supone el
diagnostico de enfermedad de Rendu Osler Weber (ROW).
Se realiza el tratamiento endovascular de la fistula pul-
monar mediante la embolizacién con un “p/ug vascular”
colocado en la arteria pulmonar aferente (Fig. 4).

Dos horas después del procedimiento se constata la pre-
sencia de un aumento de la saturacion de O, al 93%. La
paciente es externada a las 24 horas de finalizada la em-
bolizacion y durante el seguimiento se observa una me-
joria completa de su disnea.

La angiotomografia de control muestra desaparicion de
la fistula y del aneurisma (Fig. 5).

Figura 3. Angiotomografia de térax. A) Corte axial donde
se observa una masa paracardiaca izquierda que se tifie
intensamente con el medio de contraste. Se interpreta como un
aneurisma (flecha). B) Reconstrucion coronal donde se observa
la presencia de una fistula arteriovenosa con un afluente arterial
Unico (a) y un gran aneurisma venoso (flecha gruesa).
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DISCUSION

La enfermedad de ROW fue descripta por primera vez en
el afio 1864 por Henry Sutton. En 1896 Henri Rendu pre-
sento el caso de un paciente adulto con epistaxis a repe-
ticion y telangiectasias mucocutaneas. En 1901 William
Osler observo que esta enfermedad obedecia a un trastor-
no de caracter hereditario. Finalmente, en 1907, Frederick
Weber realiz6 una presentacion de una serie de casos. La
enfermedad de ROW fue denominada por Hanes en 1909
como telangiectasia hemorragica hereditaria (THH).

Se trata de una enfermedad vascular displésica de carac-
ter autosomico dominante con una prevalencia estimada
de 1 cada 2000 a 10 000 personas. Existen clasicamente
dos variantes: la THH1 que se origina por mutaciones en
el gen endoglina (ENG) localizado en el brazo largo del
cromosoma 9 (9q33q34.1); y la THH2, que es producida
por mutaciones en el gen ALK, localizado en el brazo
largo del cromosoma 12 (12q11-q14). Actualmente se
propone una nueva variante patogénica de la enfermedad.
La angiogénesis es regulada por los genes ENG y ALK 1
y requiere un balance positivo ALK1/ALKS para lo cual
es necesaria la accion de la endoglina. Por lo tanto, mu-
taciones en dichos genes originan alteraciones de angio-
génesis que producen las telangiectasias y las malforma-
Figura 4. Angiografia selectiva de la arteria pulmonar izquierda.
A) Se confirma la fistula pulmonar y la presencia de un solo
afluente arterial a la fistula. B) Control pos-terapéutico donde se
constata la oclusién de la fistula pulmonar mediante la utilizacion

de un plug vascular colocado en el extremo distal de la arteria
aferente.
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ciones arteriovenosas.

Actualmente el diagnoéstico se basa en la presencia de sig-

nos clinicos como malformaciones arteriovenosas (MAV)

y/o telangiectasias mucocutaneas (TMC) asociados a una

historia familiar. Si bien el diagnéstico de certeza es ge-

nético, con tres o mas de los siguientes criterios propues-

tos por Plauchu y Shovlin se puede arribar al diagndsti-

co clinico:

1. Historia de ROW en un familiar de primer grado.

2. Epistaxis.

3. Telangiectasias mucocutaneas multiples.

4. MAV unicas o multiples a nivel pulmonar, cerebral,
hepatico, gastrointestinal o en la médula espinal.

Se presenta mas frecuentemente con epistaxis recurrente

(80%), que en algunos casos llega a producir anemia fe-

rropénica. Entre el 15% y 50% de los pacientes tienen en

algin momento hemorragias gastrointestinales.

Las malformaciones hepaticas ocurren en aproximada-

mente un 30% de los pacientes y en general son asinto-

maticas. Pueden ser fistulas arteriovenosas, arteriopor-

tales o portovenosas. En algunos casos pueden producir

insuficiencia cardiaca de alto gasto, hipertension portal o

colangitis severa.

Las anomalias en el sistema nervioso central aparecen en

un 10% y generalmente requieren tratamiento interven-

cionista endovascular.

Figura 5. Angiotomografia de torax. A y B) Reconstrucciones
coronal y parasagital de control que muestran la desaparicion de
la fistula y del aneurisma.
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Las MAV pulmonares se presentan entre el 15% y el 33%
de los pacientes y pueden aumentar en nimero y tamafio
con el tiempo. Clinicamente pueden producir: hipoxemia,
cianosis, acropaquia, policitemia y disnea que no varia en
la mayoria de los casos con la actividad fisica. Ademas,
embolias paraddjicas, principalmente al sistema nervioso
central, y hemoptisis o hemotorax por ruptura de MAV.

Generalmente son fistulas arteriovenosas con afluente
unico. Alrededor de un tercio de los individuos con MAV
pulmonares no tratadas presentan en algin momento dé-
ficits neurologicos que pueden obedecer a abscesos cere-
brales, accidentes cerebrovasculares o accidentes isqué-
micos transitorios. Esto se debe al shunt que existe a nivel
pulmonar en el sitio de la fistula y ocurre independiente-
mente de la presencia de sintomas.

Las imagenes tomograficas mas caracteristicas encon-
tradas a nivel pulmonar son dilataciones aneurismaticas
con afluentes y eferentes unicos o multiples; nédulos no
calcificados de variable diametro, generalmente de loca-
lizacion subpleural; o cordones serpiginosos longitudina-
les, de sentido centrifugo, con un final sacular o bulboso.
La angiotomografia posee mayor sensibilidad que la an-
giografia para la deteccion de MAV menores de 5 mm y
periféricas. Su principal limitacion se asocia a la detec-
cion de malformaciones complejas, con multiples vasos
de alimentacion. La angiografia es el “gold standard”,
aunque su sensibilidad disminuye en casos de MAV trom-
bosadas o pequeiias.

El tratamiento de eleccion de las MAV pulmonares es la
embolizacion endovascular con coils o con balones des-
prendibles. Esta destinado a disminuir el shunt y mejorar

Vasculopatias congénitas 79

la funcion respiratoria del paciente, asi como también a
prevenir embolizaciones paraddjicas cerebrales. Debe ser
cerrada toda aquella fistula mayor de 3 mm de diametro y
llevarse a cabo en forma secuencial y progresiva.

El éxito técnico aproximado publicado en la literatura es
del 96% y se considera positiva la respuesta cuando no se
detectan malformaciones en controles posteriores y hay
trombosis de la misma con ausencia de flujo.

La respuesta clinica estara determinada por el mejora-
miento de la funcioén pulmonar y la ausencia de manifes-
taciones embolicas.

Es posible encontrar, luego de la embolizacion, derrame
o engrosamiento pleural de diferente magnitud. A nivel
parenquimatoso puede observarse un infiltrado nodular
o de tipo vidrio esmerilado perilesional, una cavitacion
con posterior cicatrizacion de los nodulos periféricos o,
en menor medida, infartos periféricos con forma de cufia.

CONCLUSION

La enfermedad de ROW es una patologia infrecuente, de
dificil diagnostico si no se la sospecha debido a su forma
de presentacion proteiforme. Es principalmente riesgosa
por la posibilidad de hemorragias, y de embolias en casos
de fistulas pulmonares.

La angiotomografia y la angiografia son dos excelentes
métodos complementarios para el diagnostico de malfor-
maciones vasculares, especialmente las de localizacion
pulmonar. El tratamiento endovascular mediante embo-
lizacion es de eleccion en casos de fistulas pulmonares
mayores de 3 mm de didmetro ya que ha demostrado ser
seguro y eficaz en un alto porcentaje de pacientes.
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