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Resumen

El sindrome de Rendu-Osler-Weber, también conocido como telangiectasia hemorragica
hereditaria, es una enfermedad genética de predominio hereditario autosémico dominante
que se caracteriza por la presencia de malformaciones arteriovenosas y lesiones
telangiectasicas especialmente en la piel, mucosas, tracto digestivo y sistema respiratorio. El
objetivo del presente estudio es describir el abordaje diagnodstico y tratamiento. Estas
malformaciones pueden provocar episodios recurrentes de sangrado llevando a
complicaciones, como anemia e insuficiencia cardiaca. Su prevalencia es aproximadamente
1 de cada 5,000 personas en todo el mundo. Sin embargo, debido a la naturaleza
subdiagnosticada de la enfermedad, es posible que este nimero subestime su verdadera
prevalencia. Es crucial determinar las opciones terapéuticas mas efectivas y seguras para el
manejo de este sindrome. Incluyendo medidas farmacologicas, intervenciones quirirgicas y
terapias de radiologia intervencionista. La presencia de malformaciones arteriovenosas puede
causar accidentes cerebrovasculares o hemorragias, lo que demuestra su relevancia. El
diagnostico temprano y adecuado es crucial y es importante crear conciencia en la comunidad
médica y educar a los profesionales de la salud, para facilitar su deteccion y diagndstico. La
investigaciéon de terapias futuras y el asesoramiento genético, ayudaria a identificar
biomarcadores, dianas especificas de tratamiento y enfoques terapéuticos innovadores que

puedan mejorar su salud y calidad de vida.

Palabras clave: Diagnostico, Malformaciones arteriovenosas, Sindrome de Rendu Osler

Weber, Telangiectasias, Tratamientos.
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Abstract

Rendu-Osler-Weber syndrome, also known as hereditary hemorrhagic telangiectasia, is a
genetic disease of autosomal dominant hereditary predominance that is characterized by the
presence of arteriovenous malformations and telangiectasia lesions especially in the skin,
mucous membranes, digestive tract and respiratory system. The objective of this study is to
describe the diagnostic and treatment approach. These malformations can cause recurrent
episodes of bleeding leading to complications, such as anemia and heart failure. Its
prevalence is approximately 1 in every 5,000 people worldwide. However, due to the
underdiagnosed nature of the disease, it is possible that this number underestimates its true
prevalence. It is crucial to determine the most effective and safe therapeutic options for the
management of this syndrome. Including pharmacological measures, surgical interventions
and interventional radiology therapies. The presence of arteriovenous malformations can
cause strokes or hemorrhages, which demonstrates its relevance. Early and proper diagnosis
is crucial and it is important to raise awareness in the medical community and educate health
professionals, to facilitate their detection and diagnosis. Research into future therapies and
genetic counseling would help identify biomarkers, specific treatment targets and innovative

therapeutic approaches that can improve your health and quality of life.

Keywords: Diagnosis, Arteriovenous malformations, Rendu Osler Weber Syndrome,

Telangiectasias, Treatments
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Introduccion

El sindrome de Rendu-Osler-Weber, también conocido como telangiectasia
hemorragica hereditaria, es una enfermedad genética de predominio hereditario autosémico
dominante que se caracteriza por la presencia de malformaciones arteriovenosas y
telangiectasias en distintos 6rganos del cuerpo, especialmente en la piel, las mucosas, tracto
digestivo y el sistema respiratorio (Dunphy y otros, 2021). Como objetivo es demostrar el
abordaje diagnostico y tratamiento del sindrome de Rendu-Osler-Weber. Estas
malformaciones pueden provocar episodios recurrentes de sangrado y pueden llevar a
complicaciones, como anemia e insuficiencia cardiaca (Dieter y Lopez, 2022).

La prevalencia de esta patologia varia segiin las poblaciones estudiadas, pero se
estima que afecta a aproximadamente 1 de cada 5,000 personas en todo el mundo. Sin
embargo, debido a la naturaleza subdiagnosticada de la enfermedad, es posible que este
numero subestime su verdadera prevalencia (Orizaga y otros, 2019). Dado el impacto clinico
significativo es crucial determinar las opciones terapéuticas mas efectivas y seguras para el
manejo de este sindrome. Esto puede incluir medidas farmacoldgicas, intervenciones
quirurgicas y terapias de radiologia intervencionista (Toro y otros, 2022).

La presencia de malformaciones arteriovenosas (MAV) en 6rganos, como cerebro,
higado y sistema gastrointestinal, puede causar complicaciones potencialmente mortales, asi
como accidentes cerebrovasculares o hemorragias internas, lo que demuestra la relevancia
de abordar y tratar esta enfermedad (Tortora, y otros, 2019). El diagndstico temprano y
adecuado es crucial para el manejo de esta patologia. Muchos pacientes con este sindrome
no son diagnosticados tempranamente o son diagnosticados de manera erronea, lo que puede
retrasar el inicio de una terapia adecuada. Por lo tanto, es importante crear conciencia en la
comunidad médica y educar a los profesionales de la salud sobre los signos y sintomas
caracteristicos de esta enfermedad, para facilitar su deteccion y diagnostico oportuno (Mani
y otros, 2020).

Por otro lado, es importante investigar esta patologia en términos de desarrollo de
terapias futuras y asesoramiento genético, ya que de esta manera puede ayudar a identificar

biomarcadores, dianas especificas de tratamiento y enfoques terapéuticos innovadores que
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puedan mejorar la salud y calidad de vida de los pacientes y sus familias (Kroll y Kroll,
2022).

El estudio sobre el tratamiento del sindrome de Rendu-Osler-Weber es una tematica
poco frecuente en Ecuador y en la mayoria de los paises debido a varias razones, una de ellas
es la presentacion de esta entidad genética rara, hace que sea dificil encontrar suficientes
casos para investigar y desarrollar estudios sobre su tratamiento. Ademas, la carencia de
conocimiento actualizado contribuye a que los pacientes sean infradiagnosticados (Cuesta,
2022). Sumado a esto, la limitacion de recursos médicos, financieros y tecnologicos en
muchos paises, incluido Ecuador, dificulta alin mas la realizaciéon de investigaciones. Por
ultimo, las enfermedades poco usuales suelen tener un bajo nivel de prioridad en la agenda
de investigacion médica y de salud, lo que resulta en escasa inversion dirigida hacia su
estudio, de igual manera al desarrollo de terapias (Gonzales y otros, 2022).

Su tratamiento se centra principalmente en el manejo, controlando los signos y
sintomas, asi como la realizacion de planes de prevencion para combatir sus posibles
complicaciones. El conocimiento sobre la eficacia y los posibles efectos secundarios de los
diferentes procedimientos médicos es crucial para la toma de decisiones acerca del
tratamiento, pudiendo brindar procesos terapéuticos individualizados teniendo como objetivo
comun la mejoria del paciente (Riera y otros, 2019).

Es importante el abordaje de este sindrome debido a los diversos factores que
contiene, asi como los resultantes de las complicaciones graves de la propia enfermedad. Es
por eso que la presente revision bibliografica tiene como objetivo describir los
procedimientos diagndsticos y terapéuticos en el sindrome de Rendu-Osler-Weber. Con ello
se busca contribuir a mejorar la gestion y el pronostico del sindrome, optimizando el cuidado

de los pacientes y promoviendo su bienestar.

Material y métodos

Tipo de Investigacion.
Se realizd un estudio de revision bibliografica de tipo narrativa con una busqueda

sistematica, sobre el abordaje diagnostico y tratamiento del sindrome de Rendu-Osler-Weber.
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Estrategia de blisqueda

Para la elaboracion del presente estudio se realizé una busqueda bibliografica en
varias bases de datos como Sciencidirect, Web of Science, PubMed, Elseiver, Scielo,
Redalyc, CINAHL, Cochrane Library, y se utilizaron palabras clave en la busqueda como
Abordaje diagndstico, Tratamiento, Diagndstico, Rendu Osler Weber, Enfermedad de Osler,
Malformaciones arteriovenosas, Telangiectasias, Epistaxis, Hemorragias, Terapia,
Embolizacion, Cirugia, Manejo clinico, Estudio genético, entre otras. Se extrajo un enfoque
combinado de lenguaje controlado con términos MeSH/DeCS y lenguaje libre para abarcar
la mayor cantidad de resultados posibles. La combinacion de términos de busqueda se realiz6
utilizando operadores booleanos (AND/OR) y se consultaron los tesauros correspondientes
para garantizar la precision en la seleccion de articulos. Se incluyen articulos cientificos con
disefios cuantitativos, analiticos y experimentales publicados en revistas indexadas. En esta
revision solo se mencionaran aquellos tratamientos que han sido expuestos a una
investigacion de rigor cientifico y con metodologias adecuadas, y que han demostrado ser
eficaces segun las fuentes bibliogréaficas consultadas.

Seleccion de estudios

Las busquedas se limitaron a publicaciones en inglés y espafol, que estuvieran
disponibles desde el 2019 hasta 2023. Se consideraron estudios de casos, ensayos clinicos y
estudios observacionales. La investigacion se centro en evidencia cientifica disponible sobre
los abordajes diagnosticos utilizados para identificar el sindrome, asi como las opciones de
tratamiento mas eficaces para controlar los sintomas y complicaciones asociadas a la

enfermedad.
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Figura 1. Estrategia de busqueda
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Criterios de inclusion

Para la busqueda de estudios sobre el abordaje diagnostico y tratamiento del sindrome

Rendu Osler Weber.

o Fuentes bibliograficas publicadas en revistas indexadas en idioma espafiol e inglés.

e Fecha de publicacion: 2019-2023

e Articulos cientificos con referencia al abordaje diagnéstico y tratamiento del

sindrome de Rendu-Osler-Weber.

e Metaanalisis, revisiones sistematicas y ensayos clinicos controlados y aleatorizados

con muestras representativas, con una explicacion clara de las metodologias

empleada.
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e Rango de la calidad literatura correspondientes al cuartil del 1 al 4 segiin Scimago
Journal Rank
Criterios de exclusion
e Articulos cientificos en los que no se presente el tema principal.
e Se excluyeron los estudios que tienen metodologias cualitativas, cartas al editor y

estudios que no reporten con claridad la eficacia de los tratamientos.

e Objetivos poco concluyentes o ambiguos

Extraccion y analisis de datos

Después del andlisis primario de los 90 articulos identificados en la busqueda
bibliogréfica sobre el abordaje diagnostico y tratamiento del sindrome Rendu Osler Weber,
se extrajo informacion de cada uno de ellos, incluyendo autor, afio de publicacion, tipo de
estudio, edad media de la poblacion de estudio y diagnostico de los pacientes dentro de los
estudios.

Se procedi6 a utilizar el diagrama Prisma excluyendo 10 articulos que se encontraban
duplicados, 20 articulos que no cumplen con los criterios de inclusion mencionado
previamente y su titulo, 20 se suprimieron por no estar dentro del periodo de 5 afios
establecido, texto completo no relevante y que no cumplen con los objetivos propuestos para
la investigacion. Quedando en total 40 investigaciones que cumplieron con los criterios de
inclusion.

A continuacion, se detalla el proceso llevado a cabo en esta investigacion y los
resultados obtenidos mediante el diagrama Prisma, en el cual se describe el paso a paso

utilizado para su implementacion:
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Figura 2
Flujograma de seleccion de la Literatura
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Elaboracion propia (2023).

©_ O
@ & Vol.7-N° 3, 2023, pp. 2603-2628

Journal Scientific MORInvestigar 2611



Vol.7 No.3 (2023): Journal Scientific - “RInvestigar ISSN: 25880659

https://doi.org/10.56048/MQR20225.7.3.2023.2603-2628

Bibliométrica
La métrica utilizada es la propuesta por Scimago Journal Rank, donde se describe el
ranking de calidad de las revistas y estudios correspondes a los cuartiles clasificados entre 1

al 4.

NOMBRE DEL ARTICULO  Region ANO REVISTA CUARTIL
Dunphy Ly col./ Reino Unido 2021  Pubmed Q3
(Dunphy y otros, 2021)

Dieter R. y col./ (Dieter  Francia 2022  Pubmed Q1
y Lopez, 2022)

Orizaga T 'y col/ Mexico 2019  ScienceDirect Q3
(Orizaga y otros, 2019)

Florian R. 'y col./ Francia 2020  Pubmed Q1
(Florian y otros, 2020)

Toro L y col./ (Toro, Cuba 2022  Scielo Q4
Acosta y otros, 2022)

Faughnan M. y col./ Francia 2020  Pubmed Q1
(Faughnan y otros,

2020)

Tortora A. y col/ Italia 2019  Orphanet Journal of Q1
(Tortora, y otros, 2019) Rare Diseases

Mani B. y col./ (Mani, Brunéi 2020  Pubmed Q2
Ruberl y otros, 2020)

Kritharis A. y col/ Italia 2018  Pubmed Q1
(Kritharis y otros , 2018)

Al-samkari, H./ (Al- EEUU 2021  Pubmed Ql
samkari, 2021)

Cuesta A. / (Cuesta, Espana 2022  Pubmed Q1
2022)

Mayor T. y col./ (Mayor Hungria 2019  Pubmed Q4
,2019)

Locke T.y col./ (Lockey EEUU 2022  Pubmed Q3
otros, 2022)

Riere A y col./ (Riera y Espafia 2018  Pubmed Q3
otros, 2019)

Alvarez P. y col./ Espafia 2019  Pubmed Q3
(Alvarez y otros, 2019)

Chung Kang H. y col./ Brasil 2020  Pubmed Q3
(Chung y otros, 2020)

Gonzales D. y col./ Ecuador 2019  Qhalikay Q1

(Gonzales y otros, 2022)
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Henao R. y col./ (Henao Colombia 2022  Edit.med.Colombiana Q3
y Jaramillo, 2022)

Benitez S. 'y col./ Espafia 2019  Pubmed Q3
(Benitez y otros, 2019)

Carvallo C. y col/ Argentina 2021  Pubmed Q4
(Carvallo y Chamarro,

2021)

Petrovic 1. y col/ Croacia 2020  Pubmed Q4
(Petrovic y otros, 2020)

Aubignat M. y col. Francia 2020  Elseiver Q4
(Aubignat, y otros,

2020)

Lantz K.y col./ (Lantz,y EEUU 2022  Elsevier Q3
otros, 2022)

Adam Z.y col./ (Adamy Rep. checa 2021  Pubmed Q4
otros, 2021)

Niero C./ (Niero, 2022)  Brasil 2022  Elsevier Q3
Parrot A y col./ (Parrot, Francia 2023  Pubmed Q4
y otros, 2023)

Mcdonald J. y col/ EEUU 2021  Pubmed Q4
(Mcdonald y otros,

2021)

Thiele B. y col./ (Thieley EEUU 2023  Pubmed Q3
otros, 2023)

Pin Hsu Y. y col/ (Pin Taiwan 2019  Pubmed Q2
Hsu y Wang Hsu, 2019)

Brinjikji W. y col/ EEUU 2018  Pubmed Q1
(Brinjikji y otros, 2018)

Mosquera G. y col./ Colombia 2018 Revista Colombiana Q4
(Mosquera 'y otros, de Gastroenterologia

2019)

Alvarez M. y col./ Chile 2018  Scielo Q3
(Alvarez y otros , 2018)

Sandoval D. y col/ Colombia 2018  Scielo Q3
(Sandoval y otros, 2018)

Fajardo J. y col/ Meéxico 2021  Revista de Medicina Q4
(Fajardo y otros, 2021) Interna de México

Cherem M. y col/ México 2021  Scopus Q4
(Cherem, y otros, 2021)

Monteiro D. y col./ Brasil 2018  Revista Brasileira de Q2
(Monteiro y otros , 2018) Terapia Intensiva

Han Y y col/ (Han y China 2022  Pubmed Q1
otros, 2022)

Hammill A y col/ EEUU 2021  Pubmed Q1
(Hammill y otros, 2021)
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Alkhalid Y y col/ EEUU 2023  Pubmed Q2
(Alkhalid y Dariji, 2023)

Procedimiento

Se realizaron busquedas relacionadas con el diagnostico y tratamiento del Sindrome
de Rendu-Osler-Weber. Se aplicaron filtros que incluyan estudios relevantes y publicados en
los ultimos cinco afos. Se utilizd informacion acuerdo con los criterios de inclusion
preestablecidos, y se excluyeron aquellos que no cumplian con los mismos. Los datos se
extrajeron de articulos utilizando un formulario estandarizado con el disefio del estudio,
tamano de la muestra, resultados principales y conclusiones. Se analizaron narrativamente,
resumiendo los principales resultados y conclusiones. Los resultados se presentaron
utilizando el diagrama de fluyjo PRISMA, que muestra el proceso de seleccion, con una

descripcion clara y concisa de los hallazgos relacionados con nuestra investigacion.

Resultados

En este analisis se abordaron las principales complicaciones, métodos diagnosticos y
tratamientos mas utilizados en pacientes con telangiectasia hemorragica hereditaria (THH) y
sindrome de Rendu-Osler-Weber (SROW). Ademas, se investigd las manifestaciones
clinicas, asi como los hallazgos. La deteccion temprana y el tratamiento multidisciplinario
de las complicaciones son fundamentales para mejorar los resultados y la calidad de vida de
los pacientes. A través de los estudios seleccionados se evidenciard informacion relevante

para comprender mejor esta enfermedad.
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Ref/cita Region Aio

Principales complicaciones

Florian Ry col./ Francia 2020
(Florian y otros

Malformaciones arteriovenosas cerebrales,
telangiectasias gastroenterales, epistaxis, hemorragia

, 2020) gastrointestinal, anemia

Kritharis A. y EEUU 2018 Epistaxis, Hemorragias, anemia, Absceso cerebral,
col./ (Kritharis y ACV, CA colon, insuficiencia cardiaca, MAV pulmonar
otros, 2018) y hepatico

Al-samkari H./ EEUU 2021 Epistaxis, sangrado digestivo y anemia cronica
(Al-samkari,

2021)

Mayor T.y col./ Hungria 2019
(Mayor , 2019)

Epistaxis, Hemorragias gastrointestinales, MAV
pulmonar y hepatica, absceso cerebral.

Parrot A.y col./ Francia 2023
(Parrot, y otros,

ACV cerebral, absceso cerebral, insuficiencia cardiaca,
isquemia biliar, hemorragias, daifo hepatico severo

2023)

OrizagaT.y Mexico 2019 telangiectasias cutaneas, MAV pulmonar,

col./ (Orizagay hipertension portal encefalopatia hepatica, fallo
otros, 2019) cardiaco

Monteiro D. y Brasil 2019 Epistaxis recurrente, anemia crénica, telangiectasias
col./ (Monteiro cutdneas y mucosas.

y otros, 2018)

Cuesta A/ Espafia 2022 Epistaxis, MAV pulmonar, Cerebral y hepatico,
(Cuesta, 2022) hemorragias.

Lantz K.y otros. USA 2022 MAV pulmonares, cerebelosa, hepaticas, hemoptisis,
/ (Lantz, y ACV cerebral, tromboembolias, hemorragias masivas.
otros, 2022)

Adam Z.ycol./ Republica 2021
(Adamyotros, Checa
2021)

Tromboembolias, abscesos cerebrales, hemoptisis,
hemotérax, insuficiencia cardiaca, hemorragia
gastrointestinal.

Mcdonald J. y EEUU 2021
col./ (Mcdonald

y Stevenson,

2021)

Hemorragias, ACV cerebral, Absceso cerebral,
hipertension pulmonar, sindrome de poliposis juvenil.

Thiele B.ycol./ EEUU 2023
(Thiele y otros,
2023)

epistaxis recurrente, anemia severa, MAV en drganos
internos

PinHsuYycol./ Taiwan 2019
(Pin Hsu y
otros, 2019)

Epistaxis, anemia crénica

Brinjikji W. y EEUU 2018
col./ (Brinjikji y
otros, 2018)

Epistaxis, Hemorragias, anemia crdnica
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Locke Ty col./ EEUU 2023 Hemorragias internas, MAV pulmonar, cerebral y
(Locke y otros, hepatica, Tromboembolismos, Abscesos cerebrales,
2022) CA colon
Alkhalid Y. y EEUU 2023 MAV pulmonares, ACV cerebral, convulsiones,
col./ (Alkhalid y insuficiencia cardiaca, insuficiencia hepatica,
Dariji, 2023) sindrome de poliposis juvenil, CA de colon
Faughnan M.y  Francia 2020 Hemorragias masivas, MAV pulmonares y cerebrales,
col./ (Faughnan epistaxis
y otros, 2020)

Analisis

En la telangiectasia hemorragica hereditaria (THH) es comun encontrase con las
hemorragias excesivas debido a malformaciones en los vasos sanguineos. Las
complicaciones pueden variar mucho entre las personas afectadas por la THH, incluso dentro
de la misma familia, dentro de estas afecciones se encuentran epistaxis recurrente,
hemorragias gastrointestinales, cerebrales, hepaticas y pulmonares que producen anemias de
moderadas a severas, esto hace mas propenso a los pacientes a padecer de infecciones
recurrentes, ademas de favorecer la aparicion de abscesos intraparenquimatosos, fistulas,
tromboembolismos, insuficiencia cardiaca, CA de colon que desfavorecen el pronostico del

paciente.

Tabla 2

Métodos diagnosticos

Ref/Cita  Regidn Ao Manifestaciones Método Diagnostico
clinicas/Hallazgos

Petrovicl. Croacia 2020 -Epistaxis -Biometria

y col./ -Fiebre inexplicada -Tomografia computarizada

(Petrovic y -Dolor abdominal inferior abdominal

otros, -hematomas hepaticos

2020) -Hematoma pulmonar

-Telangiectasias estomacales.
-Heces color negro

Alvarez M. Chile 2018 Epistaxis severa y anemia -Criterios de Curazao
y col./ -Endoscopia nasal
(Alvarez y

otros,

2018)
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Hammill EEUU 2021 -Cefaleas previo a deportes -Criterios de Curazao
A.y col./ -Telangiectasias cutdneas -Resonancia magnética sin
(Hammill y -Epistaxis contraste
otros, -MAV vasos cerebrales -Resonancia magnética con
2021) -MAV pulmonar contraste y arteriografia
-Angiografia por tomografia
computarizada de torax
AlvarezP.  Espafa 2019 -Epistaxis -Criterios de Curazao
y col./ -Telangiectasia cutdneas - Diagndstico genético ENG y
(Alvarezy -MAV gastrointestinal y AcVRL1
otros, hepatica.
2019)
CarvalloC. Argentina 2021 -Epistaxis -Criterios de curazao
y col./ -Poliglobulia -Laboratorio
(Carvalloy -Covid19 positivo -TAC y angiografia
Chamarro, -MAV pulmonar derecho.
2021)
Toro L.y Cuba 2022 -Engrosamiento del tercio -Survey éseo
col./ (Toro distal del radio derecho -TAC multiforme contrastada
y otros, -Palillos de Tambor
2022) -MAV Pulmonar
HanYy/o China 2022 -Epistaxis -Endoscopia Nasal
col./ (Han -Anemia
y otros,
2022)
RiverolJ.y Mexico 2021 -Epistaxis -Criterio de curazao
col./ -Anemia -Radiografia de torax
(Fajardoy -Telangiectasia cutdnea. Tomografia de térax con
otros, MAV pulmonares contraste
2021)
HenaoR.y Colombia 2020 -Epistaxis nasal -Criterios curazao
col./ -Telangiectasia cutanea -Endoscopia gastrica
(Henaoy -Angiodisplasia del cuerpo -TAC de térax
Jaramillo, gastrico. -RNM cerebral
2022) -MAV pulmonar, hepdticay
cerebral
ManiB.y  Brunéi 2020 -Epistaxis -Criterios de curazao
col./ -Anemia -Endoscopia digestiva alta
(Maniy -Telangiectasias cutaneas -TAC hepdtica
otros, -Telangiectasias duodenales
2020) -MAV hepatica
Aubignat Francia 2020 Antecedente de Sindrome de  -Criterios de Curazao
M.y col./ Rendu-Osler-weber -TAC de torax
(Aubignat, MAYV pulmonaresy -RMN cerebral
y otros, cerebelosas
2020) Absceso cerebral occipital
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Hidrocefalia
Chung Brasil 2020 -Epitaxis -Criterios de curazao
Kang H.y -Anemia -Pruebas genéticas
col./ -Angiodisplasia gastrica y de Esofagogastroduodenoscopia
(Chungy colon y melenas y colonoscopia
otros, Telangiectasias cutaneas -TAC de térax
2020) -Fistulas arteriovenosas

toracicas
Niero C./ Brasil 2022 -Epistaxis -Criterios de curazao
(Niero, -Anemia crdnica -Endoscopia digestiva alta
2022) -Ulcera gastrica

- Telangiectasias cutaneas

-Telangiectasias gastricas

-Hemorragia gastrica activa
Mosquera Colombia 2022 -Epistaxis -Criterios de curazao
G.ycol./ -Telangiectasias y -Endoscopia alta
(Mosquera Hemorragias -Colonoscopia.
y otros, gastrointestinales
2019) -Melenas
Sandoval Colombia 2019 -Neumonia -TAC de térax
D.y col./ -Cirrosis -Ecocardiograma
(Sandoval -Esplenomegalia -Cultivos
y otros, -Hemorragia subaracnoidea
2018) -MAV cerebral

-Fistulas arteriovenosas

pulmonares
BenitezS. Espafia 2019 -Epistaxis -Radiografia de torax
y col./ -Telangiectasia cutdneas -TAC de térax, abdomeny
(Benitezy -Dificultad respiratoria pelvis y arteriografia
otros, -N6dulo pulmonar derecho pulmonar
2019) -MAV pulmonares bilaterales -RMN cerebral
Cherem México 2021 - Antecedente de Sindrome -Panendoscopia
M. y col./ de Rendu-Osler-weber
(Cherem, y -Melenas
otros, -Telangiectasias
2021) gastrointestinales.

Analisis

Los estudios sobre el sindrome de Osler-Weber-Rendu y la telangiectasia

hemorragica hereditaria utilizan diversos métodos de diagnostico, siendo los mas comunes

la evaluacion clinica detallada junto con los antecedentes familiares, aplicando los criterios

de Curazao, en adicion se puede realizar pruebas genéticas ENG y ACVRL1 para corroborar

en casos de sospecha. De igual manera, se mencionan otros métodos como la Endoscopia
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nasal en epistaxis, panendoscopia, colonoscopia, para el sistema gastrointestinal, la
tomografia computarizada y angiografia para afecciones hepaticas y pulmonares. La
resonancia magnética y angiografia en casos del sistema nervioso central. En general, los
estudios se enfocan en la identificacion temprana de la enfermedad aplicando su manejo
respectivo asi evitando que evolucione el cuadro clinico, asistiéndolo con un enfoque
multidisciplinario y tratamiento de las complicaciones que impacta en la morbimortalidad

del paciente.

Tabla 3

Tipos de Tratamientos

Ref/Cita Regidn Ano Tratamiento

Petrovic I. y col./ (Petrovic  Croacia 2020 -Trasfusién sanguinea

y otros, 2020) -Antibioticoterapia
-Segmentectomia lateral izquierda del 2y 3
I6bulo

-Hepatectomia derecha
Drenaje de absceso hepatico

Alvarez M. y col./ (Alvarez  Chile 2018 -Compresion digital

y otros, 2018) -Taponamiento nasal anterior y posterior
-Trasfusion sanguinea
-Ligadura endoscopica arteria nasal
-Acido tranexamico/Bevacizumab

Hammill A. y col./ (Hammill EEUU 2021 -Embolizacién de MAV pulmonar.

y otros, 2021) -Controles de MAV cerebral

Alvarez P.y col./ (Alvarezy Espafia 2019 -Laser con Argon en regién nasal.

otros, 2019) -controles por MAV.

Carvallo C. y col./ (Carvallo  Argentina 2021 -Embolizacion percutdnea de MAV pulmonar

y Chamarro, 2021) con implante de Plug Cardi-O-fix occluder
systen de 14 x 20 mm.

Toro L.y col./ (Toroy otros, Cuba 2022 -Antibioticoterapia

2022) -Control multidisciplinario

Han Y y/o col./ (Hany otros China 2022 -Taponamiento nasal

,2022) -Cauterizacién de vasos nasales
-Suplemento de hierro

Rivero J. y col./ (Fajardoy = Mexico 2021 -Embolizacidn Selectiva por arteriografia

otros, 2021) -Hierro parenteral

Henao R. y col./ (Henao y Colombia 2020 -Humidificacién nasal

Jaramillo, 2022) -Taponamiento nasal

- Acido tranexamico
-Control imagenoldgico
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Mani B. y col./ (Maniy Brunéi 2020 -Embolizacidon de la arteria maxilar interna
otros, 2020) izquierda.
-trasfusion y reemplazo de hierro
-Bevacizumab

Aubignat M. y col./ Francia 2020 -Embolizacidn en vigilancia dirigida.
(Aubignat, y otros, 2020) -Antibioticoterapia

-Derivacidn ventricular externa.
Chung Kang H. y col./ Brasil 2020 -Trasfusion sanguinea
(Chung Kang y otros, 2020) -Humidificacién de la mucosa nasal y

cauterizacion.
Esofagogastroduodenoscopia y colonoscopia
con electro fulguracion con catéter bipolar

Niero C./ (Niero, 2022) Brasil 2022 -Trasfusidn sanguinea
-Control multidisciplinario
Mosquera G. y col./ Colombia 2022 -Bevacizumab
(Mosquera y otros, 2019) -Trasfusion sanguinea
-Endoscopia mds terapia con argdn plasma
Sandoval D. y col./ Colombia 2019 -Deterioro rapido del paciente por lo cual
(Sandoval y otros, 2018) fallece
Benitez S. y col./ (Benitezy Espafia 2019 -Embolizacién con dispositivo endovascular
otros, 2019) (colis y vascular plugs)
Cherem M. y col./ (Cherem, México 2021 -Trasfusién sanguinea
y otros, 2021) -Panendoscopia con inyeccién intralesional
con adrenalina inicial, luego con argdn
plasma
-Talidomina
Analisis

El sindrome de Osler-Weber-Rendu (telangiectasia hemorragica hereditaria posee
rasgos caracterismos como lo son las telangiectasias cutaneas, epistaxis (sangrado nasal),
sangrado digestivo, anemia crénica, malformaciones arteriovenosas pulmonares,
telangiectasias en el sistema gastrointestinal, hemorragia gastrointestinal, dolor abdominal e
hipoxemia crénica asintomatica. Se tiene que establecer una terapia temprana e
individualizada para evitar el deterioro clinico del paciente y su posterior deceso por el cual
los tratamientos para este sindrome incluyen cauterizacién nasal, embolizacion arterial,
taponamiento nasal, hepatectomia parcial, reseccion lobulillar, ligaduras arteriales,
tratamiento farmacoldgico con anticoagulantes, antiagregantes plaquetarios, bevacizumab y
ferroterapia con hierro oral o parenteral, trasplante hepatico, coagulacion endoscopica con

plasma de argon, warfarina oral, heparina de bajo peso molecular, tratamiento con estrégenos
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y progesterona, terapia combinada de hierro oral y acido félico, transfusiones sanguineas,
cirugia laser, acido tranexamico, tamoxifeno, talidomida, plasma de argon, emboloterapia
percutanea guiada, cateterizacion selectiva, lobectomia. Es importante tener en cuenta que
estos tratamientos y manifestaciones clinicas estdn especificamente relacionados con el

sindrome de Osler-Weber-Rendu y pueden variar en cada caso individual.
Discusion

Los estudios revisados anteriormente brindan informacion valiosa sobre el
diagnostico y el tratamiento del sindrome de Rendu-Osler-Weber, también conocido como
telangiectasia hemorragica hereditaria (HHT). Estas investigaciones contribuyen a nuestra
comprension de las caracteristicas demograficas, clinicas y de resultados de los pacientes
diagnosticados con HHT.

En cuanto a los principios y generalizaciones, se ha establecido que el diagnostico de
HHT se basa en datos clinicos, endoscopia e imagenes. Los estudios destacan la importancia
de una evaluacion clinica completa, que incluye un historial médico detallado y un examen
fisico, para identificar los signos y sintomas caracteristicos del sindrome. La endoscopia y
las técnicas de imagen, como la angiografia y resonancia magnética nuclear (RMN), se
utilizan para visualizar y confirmar la presencia de malformaciones arteriovenosas (MAV)
en varios 6rganos (Brinjikji, 2018; Faughnan, 2020).

Sin embargo, también se han identificado excepciones y aspectos no resueltos en la
literatura. Por ejemplo, existe una falta de consenso en cuanto al momento y enfoque 6ptimo
para las intervenciones quirdrgicas, asi como la eficacia a largo plazo de las estrategias de
embolizacion y manejo clinico. Estos aspectos requieren mas investigacion para abordar las
brechas en el conocimiento y mejorar el manejo y los resultados para los pacientes con HHT
(Dieter, 2022 ; Mosquera, 2019).

En términos de concordancias con trabajos publicados anteriormente, se ha observado
una consistencia en los hallazgos relacionados con el diagnostico y tratamiento de
HHT. Varios estudios revisados, como la Segunda Guia Internacional para el Diagndstico y

Manejo de la Telangiectasia Hemorragica Hereditaria, respaldan los enfoques actuales de
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diagnostico, evaluacion y valorizacion. Esto indica que los estudios estan en linea con la
literatura existente y refuerzan las recomendaciones clinicas establecidas (Faughnan y otros,
2020).

En lo que respecta a las consecuencias tedricas y posibles aplicaciones practicas, los
estudios proporcionaron informacion sobre los resultados y el prondstico de los pacientes
con HHT. Destacando la necesidad de seguimiento y monitoreo regular para detectar y
manejar posibles complicaciones, como sangrado y disfuncion de 6rganos. Estas evidencias
tienen implicaciones importantes para la practica clinica, ya que resaltan la relevancia de un
enfoque multidisciplinario y planos de tratamiento individualizados adaptados a las
necesidades de cada paciente (Florian, 2020; Al-samkari, 2021).

Ademas, se ha logrado identificar otros estudios relevantes que respaldan las conclusiones
mencionadas. Por ejemplo, la Investigacion realizado en un hospital universitario en
Colombia se centr6 en el diagndstico y tratamiento de pacientes con telangiectasia
hemorragica hereditaria (HHT), donde se describid las caracteristicas demogréficas, clinicas
y de evolucion de los pacientes diagnosticados, destacando la importancia del diagndstico
basado en datos clinicos, hallazgos endoscopicos e imagenoldgicos (Sandoval y otros, 2018).
Cada estudio que fue incluido dentro del andlisis resalta la complejidad de la enfermedad y

la necesidad de un equipo médico especializado para brindar atencion integral a los pacientes.
Conclusion

Después de analizar los estudios disponibles sobre la telangiectasia hemorragica
hereditaria (THH), se puede concluir que un enfoque multidisciplinario es fundamental para
la valoracion y tratamiento de esta enfermedad. La THH es un trastorno hereditario de los
vasos sanguineos que puede causar un sangrado excesivo, y que las complicaciones pueden
variar mucho entre las personas afectadas. Los sintomas mas comunes incluyen epistaxis
recurrente, sangrado gastrointestinal y anemia cronica, y se pueden utilizar diversos métodos
de diagnostico, como la endoscopia, clinica de imagen y pruebas genéticas, para confirmar

el diagndstico y evaluar la extension de las malformaciones arteriovenosas.
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El tratamiento de la THH se enfoca en el manejo de las manifestaciones clinicas
especificas de cada paciente, y puede incluir medidas conservadoras, como la evaluacion
regular, control de la anemia y el manejo de los episodios de hemorragia. En casos mas
graves, se pueden utilizar técnicas de embolizacion para cerrar las malformaciones
arteriovenosas y reducir el sangrado. Otros tratamientos incluyen el uso de &cido
tranexdmico, terapia con laser o electrocauterio.

Es importante destacar que aun existen aspectos no resueltos en el manejo de esta
enfermedad, como la falta de consenso con respecto al momento y enfoque 6ptimos para las
intervenciones quirurgicas, asi como la efectividad a largo plazo de las estrategias de
embolizacion y manejo clinico. Por lo tanto, es importante sefalar la necesidad de adquirir
mas investigaciones para mejorar el conocimiento y los resultados para los pacientes con esta
enfermedad.

En conclusion, un enfoque multidisciplinario en el diagndstico y tratamiento de la
THH es esencial para mejora la calidad de vida de cada paciente. La deteccion temprana y el
manejo adecuado de las complicaciones tienen un impacto significativo en la
morbimortalidad de la enfermedad. Se recomienda una evaluacion clinica completa, el uso
de técnicas de imagen para confirmar la presencia de malformaciones arteriovenosas y la
consideracion de opciones de tratamiento individualizadas. Ademas, se debe realizar un
seguimiento regular y monitorear posibles complicaciones. Es importante fomentar la
investigacion continua para abordar las brechas que existen sobre este padecimiento y asi

mejorar el manejo y los resultados para los pacientes con THH.
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