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RESUMEN 

Objetivo: Exponer las principales características clínicas para realizar el diagnostico de  

La telangiectasia hemorrágica hereditaria o síndrome de Osler-Weber-Rendu. 

Presentación de caso: Se presenta el caso de un paciente de 70 años con historia de 

epistaxis a repetición que consulta por hemorragia gastrointestinal cumpliendo criterios 

clínicos y paraclínicos para diagnóstico de síndrome de Osler-Weber-Rendu. 

Conclusión: se trata de un trastorno hemorrágico genético raro, pero mal reconocido, de 

gran importancia ya que pueden puede presentarse con malformaciones vasculares en 

múltiples áreas del cuerpo con sangrados significativos. 
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Osler Weber Rendau Syndrome in the Elderly 

 

ABSTRACT 

Objective: To expose the main clinical characteristics to make the diagnosis of 

Hereditary hemorrhagic telangiectasia or Osler-Weber-Rendu syndrome. Case 

presentation: We present the case of a 70-year-old patient with a history of repeated 

epistaxis who consulted for gastrointestinal bleeding, meeting clinical and paraclinical 

criteria for the diagnosis of Osler-Weber-Rendu syndrome. Conclusion: it is a genetic 

bleeding disorder. rare, but poorly recognized, of great importance since it can present 

with vascular malformations in multiple areas of the body with significant bleeding. 

 

Keywords:  hereditary hemorrhagic telangiectasia; mucocutaneous lesions; osler-weber-

rendu syndrome. 
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1. INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Osler-Weber-Rendu, es conocido como telangiectasia hemorrágica 

hereditaria, es un trastorno autosómico dominante raro con una prevalencia mundial 

estimada de 1 caso por cada 10 000 habitantes(1).Se caracteriza por la presencia de 

epistaxis recurrentes, telangiectasias mucocutáneas y malformaciones arteriovenosas 

viscerales. Es una enfermedad genética con transmisión autosómica dominante que 

induce una hiperproliferación de células endoteliales(Aubignat et al. 2020), se asocia con 

un aumento de los niveles sanguíneos y la expresión tisular del factor de crecimiento 

endotelial vascular(Li, Kotha, and Joshi 2017)  ,produciendo  malformaciones 

arteriovenosas  que pueden  ocurrir en cualquier parte del cuerpo, como en el sistema 

nervioso central, los pulmones, el hígado o la columna vertebral(Kritharis, Al-Samkari, 

and Kuter 2018),es de gran importancia el conocimiento de esta patología para su 

diagnóstico y tratamiento oportuno. 

2. PRESENTACIÓN DE CASO  

Paciente masculino de 70 años de edad residente de zona rural con antecedente familiar 

de madre con epistaxis recurrentes, consulta por 4 episodios de deposiciones melenicas 

asociado a astenia y adinamia marcada  junto con dolor tipo cólico en epigastrio de 

intensidad moderada , al examen físico alerta afebril estable hemo dinámicamente, 

mucosas hipo coloreadas, se aprecian máculas rojo violáceas redondeadas que variaban 

en tamaño hasta alcanzar un diámetro de 2 a 3 mm, que, al ser comprimidas, 

desaparecieron casi por completo. Las lesiones se localizaron en labios y lengua (figura 

1 y 2). Se tomaron exámenes de laboratorio, destacando una hemoglobina de 5,8 mg/dl 

(valor normal 12,3-15,3), hematocrito 20% (valor normal 35-47), eritrocitos 2,73 

millones x mm3 (valor normal 3,9-5,8), e INR 1,32 (valor normal < 1,2). Se toma 

endoscopía digestiva alta donde se aprecia   Lesiones angioectasicas múltiples 

diseminadas en cavidad gástrica y duodenal. y gastropatía antral eritematosa con 

componente erosivo leve, se considera síndrome anémico secundario a síndrome de Osler 

weber Rendau cumpliendo criterios de curazao (Epistaxis o hemorragia nasal espontánea 

y recurrente. Telangiectasias en múltiples sitios característicos (labios, cavidad oral, 

dedos y nariz). Lesiones viscerales, telangiectasias en el tracto gastrointestinal), se indica 

transfusión de 2 unidades de glóbulos rojos empaquetados junto con hierro parenteral con 

posterior mejoría y egreso hospitalario. 
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Figura 1.  

Máculas rojo violáceas redondeadas de 2 mm en lengua  

 

Figura 2.  

Máculas rojo violáceas redondeadas de 3 mm en labio inferior 

 

 

3. DISCUSIÓN 

La telangiectasia hemorrágica hereditaria (enfermedad de Rendu-Osler-Weber) es un 

síndrome hereditario raro, con transmisión autosómica dominante, El epónimo reconoce 

a los médicos del siglo XIX William Osler, Henri Jules Louis Marie Rendu y Frederick 
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Parkes Weber, quienes describieron la enfermedad de forma independiente (Dunphy et 

al. 2021),es caracterizado por malformaciones arteriovenosas que pueden ocurrir en 

cualquier órgano del cuerpo. Se han identificado tres mutaciones genéticas: ENG 

(HHT1); ACVRL1 (HHT2); y más raramente, SMAD4 (que se encuentra en HHT 

asociado con el síndrome de poliposis juvenil), genes que codifican proteínas 

responsables de mediar las señales de la superfamilia del factor de crecimiento 

transformante-β en las células endoteliales vasculares, estos defectos genéticos dan como 

resultado una falta de capilares intermedios y conexiones directas entre arterias y 

vena(Tortora et al. 2019), Esta mutación solo comprende alrededor del 2% de los 

casos. Los pacientes con esta mutación genética desarrollan poliposis juvenil y 

telangiectasia hemorrágica hereditaria (Jackson et al. 2017)  ,la descripción 

histopatológica de las telangiectasias se caracteriza por tener capilares dilatados 

revestidos de células endoteliales planas(Macri et al. 2021).  Afecta aproximadamente a 

1 de cada 5000 personas en América del Norte, pero la prevalencia más alta se observa 

en las regiones afrocaribeñas de las Antillas Holandesas y Francia, También hay 

variabilidad con respecto al subtipo tipo 1 que se encuentra más en América del Norte y 

Europa y tipo 2 que es más común en el Mediterráneo y América del Sur(Kritharis, Al-

Samkari, and Kuter 2018). Como población, los pacientes probablemente tengan una 

expectativa de vida reducida, Se espera que los pacientes sin manifestaciones en los 

órganos internos (como malformaciones arteriovenosas hepáticas, cerebrales o 

pulmonares) tengan una vida normal o casi normal, pero aproximadamente el 10 % de los 

pacientes pueden morir o debilitarse debido a complicaciones vasculares(Kritharis, Al-

Samkari, and Kuter 2018).El hallazgo clásico del examen físico es la presencia de 

telangiectasias, que aparecen en aproximadamente el 74% de los pacientes ,Estas 

malformaciones vasculares son vasos sanguíneos dilatados que aparecen como lesiones 

delgadas de color rojo y púrpura oscuro en forma de telaraña que palidecen con la presión, 

otros hallazgos del examen físico son particulares de las complicaciones que pueden estar 

presentes, incluidos signos de hemorragia gastrointestinal, disfunción hepática e 

hipertensión pulmonar(Tunkel et al. 2020),se ha encontrado que  entre el 5 y el 30% de 

los pacientes pueden tener  malformaciones arteriovenosas pulmonares que pueden ser 

asintomáticas o presentarse como hemoptisis, disnea, hipoxemia o hipocratismo 

digital. Los abscesos cerebrales y los accidentes cerebrovasculares pueden ocurrir 
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después de procedimientos "sucios" (por ejemplo, limpieza dental) (Brydon et al. 1999) 

,el diagnostico se basa en los criterios de curazao que consisten en epistaxis recurrente, 

telangiectasias, malformaciones vasculares viscerales y un familiar de primer grado con 

enfermedad de Rendu-Osler-Weber (el diagnóstico establecido se realiza con 3 o más de 

estos criterios)(Mosquera-Klinger, Cárdenas, and Valencia 2019). Aunque existe una 

predilección por el sangrado y la hemorragia, puede predisponer a los pacientes a 

manifestaciones trombóticas/embólicas como infarto de miocardio(Rao, Khan, and 

Aiello 2021) . Debido a las complicaciones potencialmente mortales que pueden ocurrir 

en un paciente con malformaciones arterio venosas viscerales, es importante solicitar las 

pruebas de diagnóstico adecuadas,  análisis de sangre anuales para observar los niveles 

de hemoglobina y hematocrito, ecografía doppler     y pruebas de enzimas hepáticas para 

evaluar el hígado , resonancia magnética cerebral para evaluar malformaciones a nivel 

cerebral y tomgrafia de torax para evaluar pulmones (Jackson et al. 2017)(Faughnan et 

al. 2011)Las pruebas genéticas se pueden realizar para informar a los miembros de la 

familia, aumentar la conciencia del paciente y pueden guiar una detección preventiva más 

enfocada y en casos de incertidumbre(Richards-Yutz et al. 2010).  Las guías 

internacionales actuales centran la atención principalmente en el tratamiento de la anemia 

y sugieren el uso de la endoscopia solo en pacientes con anemia grave que no está 

relacionada con la epistaxis (Tortora et al. 2019).El manejo será en  gran medida a las 

complicaciones que presenta el paciente. Las telangiectasias en la mucosa nasal provocan 

epistaxis recurrentes, síntoma principal y de difícil control. Los tres tipos de derivación 

hepática, arteria hepática a vena hepática, arteria hepática a vena porta o vena porta a vena 

hepática, pueden causar insuficiencia cardíaca de alto gasto, hipertensión portal o 

encefalopatía portosistémica, respectivamente(Riera-Mestre, Ribas, and Castellote 

2019). La anemia ferropénica crónica característica de la enfermedad se trata con terapia 

de reemplazo de hierro vía intravenosa o vía oral. Se recomienda que la epistaxis aguda 

se maneje con técnicas de empaquetamiento de baja presión menos traumáticas. Los 

estudios han demostrado un beneficio leve con los humidificadores para prevenir la 

epistaxis crónica, La hemorragia gastrointestinal aguda debe manejarse según el 

protocolo del hospital(Jackson et al. 2017).  
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4.CONCLUSIONES  

La telangiectasia hemorrágica hereditaria (enfermedad de Rendu-Osler-Weber es un 

trastorno hemorrágico genético raro, pero mal reconocido, de gran importancia ya que 

pueden puede presentarse con malformaciones vasculares en múltiples áreas del cuerpo 

con sangrados significativos. 
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