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La enfermedad de Rendu-Osler-Weber, o telan-
giectasia familiar hereditaria (TFH), es una rara
entidad de herencia autosémica dominante, des-
crita a principios del siglo xX. Se caracteriza por
un amplio abanico clinico en relacién con el de-
sarrollo de mdltiples telangiectasias mucocuta-
neas y malformaciones arteriovenosas (MAV).
El sintoma mas frecuente, presente hasta en un
95% de los pacientes, es la epistaxis recurrente.
Las complicaciones neuroldgicas mas habitua-
les son las derivadas de MAV cerebrales y los ic-
tus. Con respecto a estos ultimos, destaca que
aproximadamente un tercio de los pacientes
presenta MAV pulmonares [1], lo cual constituye
una fuente emboligena debido al paso derecha-
izquierda que se produce en la fistula, y se pue-
den originar tanto eventos isquémicos como el
desarrollo de abscesos cerebrales [2]. De he-
cho, en pacientes con TFH y MAV pulmonares
existe una prevalencia de abscesos cerebrales
hasta del 7,8%, lo que supone un riesgo 400 ve-
ces mayor que en la poblacién general [3].
Desde el punto de vista genético, la THF es
una patologia heterogénea causada por muta-
ciones en alguno de los tres genes conocidos:
ENG, ACVRLTy SMAD4, y los dos primeros son
los que se asocian a los genotipos mas frecuen-
tes: HHT1y HHT2, respectivamente. La identifi-
cacion de los genotipos desempefia un papel
importante en el prondstico de la enfermedad,
pues, por ejemplo, se ha observado una preva-
lencia mucho mas alta de MAV pulmonares en
el tipo HHT1 que en el HHT2. Por otro lado, a
pesar de la identificacién de estas variantes, los
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Figura 1. Resonancia magnética craneal con contraste que
evidencia una lesién ocupante de espacio Unica en el 16-
bulo parietal derecho.

mecanismos patégenos de la enfermedad y del
desarrollo de telangiectasias y fistulas pulmo-
nares todavia se desconocen [4].

Como se ha mencionado, su herencia es au-
tosémica dominante, y son extraordinarias las
mutaciones de novo. La penetrancia es variable,
y en la mayoria de los afectados el desarrollo
de la enfermedad es dependiente de la edad,
pero no se sospecha y diagnostica hasta la ado-
lescencia o incluso la edad adulta [5].

Describimos a continuacién los casos de dos
hermanos con la enfermedad de Rendu-Osler-
Weber que presentan un absceso cerebral se-
cundario a una MAV pulmonar.

Caso 1. Varén de 57 afios, con antecedente de
enfermedad de Rendu-Osler-Weber, que ingre-
sa en 1998 por un cuadro de cervicalgia asocia-
da a mareo y cefalea intensa, con frecuentes
vomitos en las Gltimas 48 horas. En la explora-
cién tan sélo se objetiva una leve dismetria en
la maniobra dedo-nariz con el brazo izquierdo.

En una tomografia axial computarizada ini-
cial se observan imagenes nodulares hipointen-
sas en ambos hemisferios cerebelosos que com-
primen el IV ventriculo y ocasionan hidrocefalia
triventricular y edema periependimario. Poste-
riormente se realiza una resonancia magnética
craneal que, aunque no es concluyente, sugiere
que se trata de multiples abscesos en la zona, y
se trata con antibioterapia empirica y drenaje
de las lesiones, donde se aisla Acinetobacter
baumannii. La evolucién fue favorable y se pro-
cedid al alta unas semanas después, y Unicamen-
te mostrd una ligera sensacién subjetiva de in-
estabilidad.

Figura 2. Angiotomografia de térax que muestra la pre-
sencia de un cortocircuito derecha-izquierda secundario a
una fistula arteriovenosa pulmonar.

En el sequimiento posterior se objetiva una
fistula arteriovenosa de aproximadamente 3 cm
en la arteria pulmonar derecha, que se emboli-
za satisfactoriamente mediante arteriografia pul-
monar.

Caso 2. Varén de 71 afios con antecedente prin-
cipal de enfermedad de Rendu-Osler-Weber con
afectacién nasal y digestiva hasta la fecha, que
presenta telangiectasias en la mucosa oral y la-
bial que han requerido implante de prétesis me-
talica en el paladar. Acude a urgencias por pre-
sentar déficit sensomotor fluctuante en la hemi-
cara y el brazo izquierdos. Niega cefalea, fiebre u
otra sintomatologia infecciosa. Tras su ingreso
en planta se realiza una resonancia magnética
craneal que evidencia lesién ocupante de espa-
cio Unica a nivel posterior del I6bulo parietal
derecho, no observada en una neuroimagen re-
ciente (Fig. 1). Dada la progresion entre ambos
estudios, se sospecha un absceso cerebral.

En un primer momento, debido a la estabili-
dad clinica, se decide un tratamiento conserva-
dor con antibioterapia empirica. Recibe ciclo de
siete dias de ceftriaxona y metronidazol, pese a
lo que se observa progresion del déficit residual.
Ademas, presenta crisis focales motoras que re-
quieren introduccién de terapia antiepiléptica.
Ante la evolucién térpida se opta por drenaje
quirdrgico de la cavidad, y se comprueba la
etiologia infecciosa. En el cultivo del material
extraido se logra aislar Parvimonas micra sen-
sible a cefalosporina. Tras la intervencién y el
mantenimiento de la antibioterapia con cef-
triaxona durante ocho semanas, el paciente
evoluciona favorablemente, y presenta de for-
ma residual una leve paresia en el brazo y la
pierna izquierdos. Ademas, durante el ingreso
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se comprueba mediante ecocardiografia con bur-
bujas y angiotomografia axial computarizada la
presencia de un cortocircuito derecha-izquierda
secundario a fistula arteriovenosa pulmonar
(Fig. 2), que finalmente no se emboliza debido
a su pequefio tamafio (< 3 mm).

Los abscesos cerebrales son una urgencia neu-
rolégica con una mortalidad aproximada del
10% [6], y su asociacién con la TFH en presen-
cia de MAV pulmonares es ampliamente cono-
cida. Se ha observado que este riesgo es signifi-
cativamente mas elevado que en otras causas
de cortocircuito derecha-izquierda, como el fo-
ramen oval permeable, lo que puede deberse a
una mayor susceptibilidad a las infecciones gra-
ves en los pacientes con TFH, o en relacién con
otros factores concurrentes, como la anemia.
Ademas, podrian existir otros elementos patd-
genos ligados a la propia mutacién causante de
la enfermedad [7].

En nuestro caso presentamos dos abscesos
cerebrales en dos hermanos con diagnéstico de
Rendu-Osler-Weber, con una diferencia de 18
afos entre ambos procesos. Los dos pacientes
han presentado evolucién favorable tras el tra-
tamiento quirdrgico, pero con persistencia de
secuelas leves que condicionan su vida diaria.

Dada la elevada incidencia de este tipo de
eventos, en comparacién con la poblacién ge-
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neral, se puede plantear el cribado de fistulas
arteriovenosas pulmonares tras el diagndstico
de TFH, y evitar asi el riesgo de ruptura u otras
complicaciones, que se dan hasta en un 50%
de los pacientes [8].

En cuanto a su tratamiento, la embolizacién
percutanea sigue siendo el tratamiento de elec-
cién. En casos donde el riesgo de complicacio-
nes sea bajo, fistula Ginica o menor de 3 mm, se
puede optar por un manejo conservador, que
consiste en el uso de antibioterapia profilactica
en presencia de determinados factores, como la
extraccion dental o someterse a una interven-
cién quirdrgica. Ademas, de cara a la decision,
se deben tener en cuenta posibles circunstan-
cias que aumenten el paso derecha-izquierda y,
por tanto, el riesgo de complicaciones, como el
embarazo [9].

Finalmente, basdndose en lo anterior, se re-
comienda ofrecer consejo genético a los pa-
cientes con FTH y sus familiares de primer grado
con el fin de detectar la propia FTH y la presen-
cia de MAV pulmonares, que podrian benefi-
ciarse de un tratamiento precoz [10].
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