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Objetivos Docentes

La enfermedad de Rendu Osler Weber es una rara enfermedad congénita cuyo diagnostico radioldgico
exige el conocimiento por parte del radidlogo de ciertos hallazgos tipicos. En este poster se revisan los
hallazgos radiologicos mas comunes en la afectacion hepatica que se pueden encontrar en las pruebas de
imagen que disponemos en nuestro centro.

Revision del tema

La enfermedad de Rendu Osler Weber, también conocida como telangiectasia hemorragica hereditaria
(THH), es una rara enfermedad autosémica dominante multiorganica que se caracteriza por la presencia
de telangiectasias en piel y mucosas, epistaxis recurrentes y espontaneas y malformaciones
arteriovenosas en diferentes 6rganos de la economia. Su prevalencia es de menos de uno o dos casos por
10000 habitantes.

En la THH existe una malformacion de los capilares, vénulas o arteriolas debido a una mutacion de al
menos 2 genes. Estos dos genes permiten subclasificar la enfermedad en dos tipos:

Tipol: La mutacién se encuentra en el cromosoma 9 y codifica la endoglina.

Tipo2: Es la mas frecuente, la mutacion aparece en el cromosoma 12, en el gen que codifica la activina
cinasa.

Estas dos proteinas endoteliales (la endoglina y la activina cinasa) son esenciales para la integridad de la
pared vascular y su alteracion provocara una remodelacion anormal en forma de displasia con
telangiectasias acompanadas de malformaciones arteriovenosas.

No obstante existen familias con fenotipo de THH, que no han sido vinculadas a alteracion de estos dos
genes, por lo que en los Gltimos afios se estd hablando de un tercer gen implicado.

1. MANIFESTACIONES CLINICAS
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Epistaxis: hasta un 96% de los pacientes sufren episodios recidivantes y espontdneos de epistaxis, la
mayoria de ellos antes de los 30 afios y constituye una de las primeras manifestaciones de la enfermedad.
Piel y mucosas: aparecen lesiones mas tardiamente que la epistaxis. Inicialmente son lesiones
puntiformes bien delimitadas que con el tiempo van creciendo y adoptan la morfologia de arafias
vasculares. Tipicamente se localizan en labios, lengua, mejillas, orejas y dedos.

Pulmonares: se observan hasta en un 50% de los pacientes con THH. Las manifestaciones clinicas son
disnea, cianosis, hemoptisis, hemotdrax, insuficiencia cardiaca y embolias paradojicas asociadas a shunts
arteriovenosos.

SNC: se encuentran en hasta un 13% de los pacientes. Las malformaciones arteriovenosas cerebrales
sangran en raras ocasiones, y si lo hacen, suele ser en la infancia. Algunos sintomas derivados de esas
MAV son cefaleas, migrafias, convulsiones, hemiparesia, hemianopsia, epilepsia, déficits neurologicos
focales leves y encefalopatia hepatica por shunt portosistémico.

Tracto gastrointestinal: la segunda localizacién mas frecuente de sangrado en pacientes con
enfermedad de Rendu Osler tras la mucosa nasal. Generalmente suelen aparecer a partir de la
cuarta/quinta década de vida y se manifiestan como hematemesis, melenas, anemia cronica, y en el peor
de los casos hemorragia gastrointestinal aguda con shock. El diagnoéstico se suele realizar mediante
endoscopia o capsulas endoscopicas y las complicaciones se tratan mediante electrocoagulacion.
Ocasionalmente también se observan alteraciones en otros 6rganos (pancreas, bazo, rifiones...)

Tracto urogenital: de incidencia muy baja y sintomas muy variados, entre ellos, la
micro/macrohematuria, retencioén de orina secundaria a obstruccion por coagulos y anemia cronica. El
diagnostico de esta afectacion puede realizarse a través de ecografia con Doppler renal, la urografia
intravenosa, la angiografia y la cistoscopia. Segun la gravedad, el tratamiento consiste en
electrocoagulacion, cirugia convencional, laser y emboloterapia.

Oculares: hemorragias de la conjuntiva, retinianas, que provoquen pérdida de la agudeza visual, incluso
ceguera. Los sangrados del cristalino pueden llegar a producir sintomas tan graves como un glaucoma
secundario.

2. DIAGNOSTICO

El diagnostico clinico se basa en los criterios de Curacgao (al menos tres de los siguientes):
-Epistaxis espontdnea y recurrente

-Telangiectasias mucocutaneas (como las citadas anteriormente)

-MAV viscerales.

-Antecedentes familiares (al menos un familiar de primer grado)

3. MANIFESTACIONES HEPATICAS

Hasta en un 70-80% de los casos de THH se han diagnosticado manifestaciones hepaticas, sobretodo en
el tipo 2, aunque so6lo un 8% presentaré clinica.
Los sintomas suelen aparecer alrededor de la tercera década de la vida y predominan en mujeres.

La insuficiencia cardiaca congestiva es de lejos la forma mds frecuente de presentacion.
Predominantemente aparece en mujeres de edad media, con dificultad para respirar, disnea de esfuerzo,
ortopnea, ascitis y/o edema. Se producen por shunts entre arteria y venas suprahepaticas, ya que
aumentan el gasto cardiaco hasta en un 50%. El embarazo constituye un factor de riesgo para
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desencadenarlo y suele remitir espontdneamente tras el parto.

La hipertension portal es la segunda manifestacion clinica mas frecuente en pacientes con afectacion
hepatica por THH. Ocurre con una incidencia semejante tanto en hombres como en mujeres, alrededor de
los 60 afios. Son causadas por shunts entre arteria hepatica y vena porta. Tipicamente veremos varices y
hemorragias por varices, que pueden provocar un sangrado digestivo alto severo.

El shunt entre vena porta y vena suprahepatica puede provocar una encefalopatia hepatica, aunque este
sea el tipo de shunt menos frecuente.

Estos tres tipos de shunts suelen estar presentes simultdineamente, por ello, en muchas ocasiones se
agrupan bajo el término de malformaciones hepaticas vasculares.

Existen ciertas alteraciones analiticas que muestran un patron de colestasis, con aumento hasta 3-10
veces el valor normal de enzimas como la gammaglutamiltranspeptidasa (GGT) y de la fosfatasa
alcalina, que se correlacionan con la severidad de la afectacion. Estas alteraciones son resultado de una
isquemia del ducto biliar por las malformaciones arteriovenosas, que provocan un dafo biliar cronico,
colestasis y la aparicion de bilomas.

Hasta el final de la década de los 60, el unico diagnodstico fiable de las malformaciones AV en THH eran
las biopsias o necropsias. Actualmente la biopsia no es necesaria para el diagndstico de afectacion
hepatica en la THH, y deberia ser evitada, ya que debido a la presencia de malformaciones vasculares el
procedimiento se asocia tanto a aumento de complicaciones como a sangrado.

4. DIAGNOSTICO RADIOLOGICO

ECOGRAFIA (Fig 1)

Suele ser la técnica de eleccion para el inicio y el cribaje de la afectacion hepatica. Con un adecuado
entrenamiento del radidlogo, la ecografia Doppler permite detectar con gran precision malformaciones
arteriovenosas, incluso clasificarlas desde los estadios mas precoces.

El eco Doppler color permite un analisis rapido del patron de flujo vascular, incluyendo direccion,
turbulencias o velocidad. El calibre de la arteria hepatica estd aumentado (>7-8mm de didmetro) y
supone un parametro muy sensible para las MAV en la enfermedad.

-Fistulas arterioportales: mostrard hipervascularizacion intrahepética, combinada con un curso tortuoso y
aumento del calibre de la arteria hepatica de mas de 7-8mm. La arteria hepatica y sus ramas presentaran
un espectro de ondas de flujo de alta velocidad, provocando turbulencia. (También ocurre con la fistula
de arteria con venas sistémicas)

-Fistulas arteriosistémicas: en eco Doppler se identifica en estadios avanzados de la enfermedad como un
flujo continuo (o bifasico), turbulento con una pérdida de las ondas trifasicas tipicas.

-Dilataciones focales de la via biliar: se observa unos conductos biliares dilatados, paralelos a la arteria
hepética dilatada y, en ocasiones, formaciéon de un biloma. Esta dilatacion de la via biliar suele ser
debida a una compresion externa por parte de masas vasculares adyacentes.

TC
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-Lesiones hepaticas

Telangiectasia (Fig2) en fase arterial, el realce hepatico es heterogéneo, con un patron en mosaico. Son
nddulos hipervasculares subcapsulares, en fase arterial precoz y tardia, normalmente de pequefio tamafio
(hasta unos 9 mm de didmetro) que recuerdan en aspecto la forma de un asterisco, y que se vuelven
isodensos respecto al parénquima en la fase portal, haciendo dificil su identificacion. Generalmente
acaban desarrollandose shunts vasculares intrahepaticos. Se reconocen muy bien en las reconstrucciones
multiplanares y en imagen en proyeccion de maxima intensidad de pixeles (MIP) (Fig 3 y 4).

Masas vasculares confluentes: (Fig 5) se han descrito como areas de confluencia de las telangiectasias,
que superan el centimetro de diametro. Presentan una captacion de contraste persistente en fase venosa.
Por su aspecto en la TC, debe realizarse el diagndstico diferencial con los hemangiomas, pero estas
masas no presentan el patron de captacion globular periférico con relleno centripeto caracteristico de los
hemangiomas.

Hiperplasia nodular focal: (Fig 6 y 7) su presencia es mucho mas frecuente en estos pacientes que en el
resto de la poblacion y puede llevar al fallo diagnostico de hepatocarcinoma en higados con aspecto de
hepatopatia cronica. Es debida al aumento en la actividad regenerativa de los hepatocitos por el dafio
tisular/isquémico. En la TC se comporta como lesién ocupante de espacio, hipervascular en la serie
arterial y que en la serie portal y de equilibro es practicamente isodensa respecto al parénquima hepatico.
En ocasiones se puede observar la cicatriz central que es hipodensa en la serie basal y arterial y muestra
captacion tardia en la fase de equilibiro.

Alteraciones en la perfusion hepatica: Suelen ser periféricas o subcapsulares en forma de cufia. Este
patron en mosaico, junto con la dilatacion de las venas suprahepdticas y vena cava, obliga a descartar un
congestion hepatica pasiva. Sin embargo, la presencia de un aumento de calibre de la arteria hepatica con
tortuosidad de la misma es un hallazgo que favorece el diagnostico de telangietasia hemorragica
hereditaria.

Las alteraciones de la perfusion hepatica también se producen en pacientes con cirrosis, si bien en €stos
pacientes, las lesiones tienen una distribucion mas focal y aparecen otros hallazgos que ayudan al
diagnostico como el contorno hepatico nodular, atrofia lobar.

-Shunts

Arterioportales: opacificacion precoz de la vena porta en la fase arterial, aumento de su tamafio (mayor
a 13 cm) o de sus ramas y signos radiologicos de hipertension portal. Este tipo de shunt es el mas
frecuentemente observado (hasta un 52% en algunas series).

Este realce precoz de una o mas venas durante la fase arterial precoz también lo observamos mediante la
RM.

Arteriosistémico: realce temprano en fase arterial de las venas suprahepaticas que pueden mostrar un
aumento de su calibre (Fig 8). Asimismo, también puede aumentar el tamafio del caudado y del 16bulo
izquierdo.

-Otros hallazgos radiologicos

Aumento del calibre de la arteria hepatica (de méas de 7mm de grosor) con tortuosidad de la misma,
aneurismas en el territorio arterial (Fig 9, 10, 11) y hallazgos extrahepaticos como una marcada
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cardiomegalia y derrame pleural, y malformaciones arteriovenosas a cualquier otro nivel.

RESONANCIA MAGNETICA

Los hallazgos que encontramos con esta técnica son semejantes a los observados mediante el TC
multifasico (Fig 12 a 19) y existen pocos articulos en la literatura publicados sobre esta prueba. Se indice
en casos de alergias a contraste yodado o para evitar radiacion.

ANGIOGRAFiA

Los primeros estudios realizados hace afios que confirmaban la presencia de malformaciones
arteriovenosas hepaticas fueron las angiografias, que mostraban alteraciones como aumento del calibre
de la arteria hepatica, shunts arteriovenosos y telangiectasias. Actualmente, no aporta mas informacién
adicional de la que tenemos con las otras técnicas descritas, por lo que su uso estd indicado como
tratamiento de embolizacidn, o para la realizacioén de estudios hemodindmicos previos al trasplante
hepatico.

5. TRATAMIENTO

No se recomienda un tratamiento para pacientes asintomaticos con afectacion hepatica. En pacientes con
clinica hepatica, el tratamiento puede dividirse en sintomatico para las complicaciones, aquel dirigido a
reducir el shunt, o el trasplante hepatico.

-Tratamiento sintomatico: el tratamiento de la ICC e HTPortal es el mismo que en otras etiologias.
-Tratamiento dirigido a reducir el shunt: la embolizacion transarterial o ligadura quirtrgica de la arteria
hepatica

-Tratamiento curativo: trasplante hepatico.

6. PRONOSTICO

El prondstico y la supervivencia de los pacientes con enfermedad de Rendu Osler Weber son favorables
si se detectan y tratan a tiempo sus complicaciones. Muchos pacientes tienen la misma esperanza de vida
que el resto de la poblacion, aunque un 10% de los afectados por esta enfermedad fallecera por
accidentes vasculares cerebrales, abscesos cerebrales, o hemorragia masiva.

Imagenes en esta seccion:
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Fig. 1: Paciente mujer de 43 afios, asintomatica, con antecedentes familiares de primer grado de HTT. Se
realiz6 una ecografia, por elevacion de GGT, en donde se identificaron varias lesiones focales bilobares
ligeramente hipoecoicas respecto al parénquima adyacente. Se muestran dos de ellas situadas en
segmentos IIl y V. Se decidié completar estudio mediante TC.

Fig. 2: TELANGIECTASIAS. TC hepatico basal, arterial y portal. Multiples focos milimétricos
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hipervasculares que se identifican unicamente en la fase arterial del estudio, siendo isodensos
con el resto del parénquima en el resto de las series. Cuando las telangiectasias confluyen y forman
nddulos de mas de 9 mm se consideran masas vasculares.

-

Fig. 3: Dichas telangiectasias se reconocen muy bien en las reconstrucciones multiplanares y en imagen
en proyeccion de maxima intensidad de pixeles (MIP).
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Fig. 4: TC con reconstruccion MIP: Multiples telangiectasias mas evidentes en la reconstruccion actual y
pequefio aneurisma de arteria hepatica derecha (flechas verdes)

Fig. 5: MASAS VASCULARES CONFLUENTES Las flechas blancas sefialan masas vasculares
confluentes que en fase arterial (imagen izquierda) son hipervasculares y se hacen isodensas en la fase
portal (imagen derecha)
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Fig. 6: HIPERPLASIA NODULAR FOCAL. TC en fase basal, arterial, portal y de equilibrio. Lesion
focal hipervascular en segmento V, que permanece muy discretamente hipodensa en las series portal y de

equilibrio, sugerente de hiperplasia nodular que corresponde a la lesion identificada en la ecografia de la
figura 1,
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Fig. 7: TC hepatico en fase basal, arterial, portal y de equilibrio. Lesion isodensa con el parénquima en
la serie basal, hipervascular en la serie arterial y que permanece casi isodensa en el resto de las series en
relacion con otra hiperplasia nodular focal.

Fig. 8: Fase arterial (imagen izquierda) en la que ya se aprecia opacificacion de las venas suprahepaticas
que sugiere fistula arteriosistémica y un discreto aumento del calibre de las mismas. En la imagen de la
derecha (fase portal) se aprecia dicho aumento de calibre.
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Fig. 9: TC con reconstruccion VR. Aneurisma de rama de la arteria hepatica derecha (flecha blanca). Se
observa también aumento del calibre de la arteria hepatica (flecha azul).

Fig. 10: TC con reconstruccion VR. Aneurisma intrahepatico de rama arterial hepatica derecha.
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Fig. 11: TC con reconstruccién VR. Aumento de calibre del tronco celiaco y de la arteria hepatica
(inferiormente podemos ver la salida de la arteria mesentérica superior de calibre normal)

Fig. 12: RM hepatica con contraste IV en fase arterial en la que se aprecian multiples focos
hipervasculares milimétricos en relacion con telangiectasias asi como areas hipervasculares periféricas o
subcapsulares en relacion con trastornos de la perfusion y masas vasculares confluentes.
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Fig. 13: RM hepatica con contraste IV en fase arterial en la que se aprecia opacificacion precoz de las
venas suprahepaticas en relacion a shunt arteriovenoso sistémico.

Fig. 14: RM hepatica T1 en fase y T1 en fuera de fase. Se aprecia una lesion ocupante de espacio

Pagina 13 de 17 www.seram.es




(flechas verdes) que desplaza estructuras vasculares situada en el segmento V, que en la secuencia en
fuera de fase no muestra disminucion de la intensidad de sefal, lo que traduce escaso componente graso.

Fig. 15: RM hepatica FSE T2 sin y con supresion grasa: la misma lesion de la imagen anterior en
segmento V, isointensa con el parénquima en T2.
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Fig. 16: RM hepatica dinamica en fase basal, arterial y portal (a, b y ¢ respectivamente). La misma
lesion del segmento V, isointensa en la serie basal, que muestra intensa captacion en la serie arterial,
permaneciendo isointensa con respecto al parénquima en serie portal, en relacion con hiperplasia nodular
focal.

Fig. 17: RM hepatica T1 en fase y T1 en fuera de fase. Se aprecia una lesion en segmento II (flechas
verdes) isointensa que en la secuencia en fase opuesta no muestra disminucion de la intensidad de sefial.
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Fig. 18: RM hepatica FSE T2. La misma lesion que la imagen anterior, isointensa y homogénea. No se
identifican otras lesiones ocupantes de espacio en esta secuencia.

Fig. 19: RM hepatica dinamica en fase basal, arterial y portal (a, b y ¢ respectivamente). La lesion del
segmento II (flechas verdes), isointensa en la serie basal, que muestra intensa captacion en la serie
arterial y es isointensa en la serie portal, en relacion con hiperplasia nodular focal. Ademas en la fase
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arterial del estudio se visualizan imagenes de telangiectasias y masas vasculares confluentes (flechas
azules)

Conclusiones

La enfermedad de Rendu-Osler-Weber constituye una causa infrecuente de hepatopatia que se manifiesta
en forma de multiples alteraciones vasculares intrahepatica. Hallazgos como la existencia de un patron
de perfusion en mosaico, alteraciones transitorias de la perfusion hepatica y telangiectasias, asociadas al
aumento de calibre y tortuosidad arterial, en un contexto clinico adecuado (antecedente familiar de la
enfermedad) y analitico, son altamente especificos y permiten realizar el diagnostico y enfoque
terapéutico adecuado.
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