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INTRODUCION

Home de 47 anos que acode & nosa consulta de maneira urxente por perda de forza no brazo esquerdo dunha hora de evolucién.
Como antecedentes persoais destacamos o diagndstico de enfermidade de Rendu Osler (con estudo positivo para a mutacion no
xen ENG). A mesma condiciona epistaxes de repeticion, anemia ferropénica tratada con ferro oral e malformaciéns pulmonares e
hepaticas (diagnosticadas mediante anxio-TAC toracoabdominal) (figura 1). Asi mesmo, epilepsia secundaria a absceso cerebral
dereito intervido cirdrxicamente. Como antecedentes familiares, nai de 75 anos que presenta periddicamente sangrados nasais
non filiados e irmén falecido aos 44 anos por rotura dun aneurisma cerebral.

Figura 1. AnxioTAC pulmonar onde se pode observar MAV en segmento basal anterior de I6bulo inferior esquerdo.

Na exploracion fisica destaca palidez cutdnea e perda de forza distal do membro superior esquerdo, especialmente na mobilidade
fina do cuarto e quinto dedos da man. Atépase afebril, cunha tensién arterial de 118/74 mmHg, frecuencia cardiaca de 79 lpm e
glucemia capilar de 80mg/dl. O electrocardiograma mostra un ritmo sinusal sen alteracions agudas da repolarizacion.
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Ante a focalidade neuroléxica aguda, en paciente cos antecedentes descritos, é derivado ao Servizo de Urxencias hospitalarias.
Ali presenta anemia microcitica (hemoglobina 8.4 g/dl, VCM 65,6 fl) polo que se realiza transfusién sanguinea. Térax sen achados
e TAC cerebral con signos de craniectomia frontotemporoparietal e drea encefalomalacica dereita xa cofecidos e sen cambios
recentes. Clinicamente mellora progresivamente, con recuperacion completa da forza no membro afecto.

E dado de alta cunha hemoglobina de 10,7 g/ dL, apuntando & causa hemodinamica como probable orixe da paresia. Tras isto,
realizase un seguimento exhaustivo do paciente desde Atencién Primaria, dada a persistencia de anemia significativa tras a
alta do Servizo de Urxencias, e as dubidas respecto da causa da paresia. Remitese tamén aos servizos de Otorrinolaringoloxia
(ORL) e Medicina Interna para completar o estudo das malformaciéns arteriovenosas en localizacions difusas asociadas &
sta enfermidade. Actualmente o paciente esta estable, ainda que persisten as epistaxes recurrentes, que tratamos segundo
recomendacién de ORL mediante taponamento anterior con apdsito hemostatico e pomada nasal antiséptica. E realizouse a
esclerose das MAV pulmonares mediante embolizacién por parte dos radidlogos intervencionistas. Sospéitase que sufrira un
accidente isquemico transitorio en relacién cunha malformacion arteriovenosa cerebral coma causa da paresia, polo que se atopa
en espera de completar estudio con resonancia magnética cerebral.

DIAGNOSTICO

A enfermidade de Rendu- Osler- Weber ou telanxiectasia hemorréxica hereditaria ( THH) é unha anxiopatia neoformativa de
malformacions arterio- venosas ( MAV) e telanxiectasias que poden aparecer en calquera érgano do corpo e ao romper producir
eventos hemorréxicos locais."?

De herdanza autosémica dominante, a sUa prevalencia estimase de 1-2 casos por 100.000 habitantes. Xeralmente comeza entre
os 20-40 anos, con predominancia na raza caucésica e cunha distribucién por sexos homoxénea.234

Xenéticamente identificaronse tres variantes da enfermidade, sendo a mutacidon méis frecuente a tipo 1, que afecta ao xene
endoglina (ENG), responsable da trasformacion do factor de crecemento endotelial-B (TGF-p).0:345¢

En relacién 4 clinica, adoitan aparecer telanxiectasias en beizos, mucosa bucal, lingua, cara, peito e dedos, ainda que a sta
manifestacion mais comun e importante é a epistaxe, que esta presente no 95% dos pacientes e tende a ser recorrente, podendo
producir anemia por déficit de ferro. A segunda manifestacién en frecuencia é a hemorraxia gastrointestinal, ainda que tamén
poden producirse grandes MAV en pulméns (30%), cerebro (30-40%), figado ou péancreas.39

Para o diagndstico Usanse os criterios de Curagao:!'**9 (tdboa 1). Etiquetarase de "definitivo” cando existan tres ou os catro
criterios, e de "probable” cando estean presentes sé dous deles.

Taboa 1: Criterios diagndsticos de Curacao da enfermidade de Rendu-Osler-Weber:

‘4. Un familiar de primeiro grao con THH.

O principal diagndstico diferencial é a sindrome de CREST, pola aparicién de telanxiectasias; pero o contexto clinico e a presenza
de anticorpos anticentrémero positivos permiten diferenciar ambos cadros.®

O tratamento debe ser individualizado e dirixido aos sintomas. A anemia, manifestacién méis comun, pode ser controlada de
forma oral ou parenteral con ferro ou trasfusions sanguineas. Por Ultimo, débese realizar despistaxe de malformaciéns vasculares
(principalmente pulmonares e cerebrais) tanto ao paciente como aos seus familiares de primeiro grao, xa que pode cursar de
forma asintomatica e presenta bo progndstico se as complicacidns son diagnosticadas e tratadas a tempo.®% Resaltar neste caso
que a familia do paciente agregouse 4 nosa cota e estamos a realizar despistaxe.

CONCLUSION

En Atencién Primaria debemos pensar nesta entidade en pacientes con didtese hemorréxica, epistaxes recorrentes ou agregacion
familiar.

Obtivose o consentimento informado do paciente para a publicacién deste traballo.
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