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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 55 afios, sin RAMC, fumador de 30 cigarrillos a dia desde hace 2 afios.
Cirugia por herniainguinal izquierda en 2002, reseccion de “lesion vascular puntual” en vermillon del labio
superior, en 2012. Cuenta una historia de epistaxis recurrente desde su juventud, pero desde hace 1 afio,
aumento de frecuencia del sangrado, diario, de 15-20 minutos de duracién. En los ultimos meses refiere
asteniay disnea para moderados esfuerzos. Ocasionalmente, coincidiendo con epistaxis abundantes, ha
observado la presencia de deposiciones con caracteristicas melénicas.

Exploracion y pruebas complementarias: Hb 8, VCM 64,6, CHCM 27,9, HCM 18, L 5,500, plag 415.000.
Coagulacion: INR 0,93, APTT 23,7, fibrino¢geno 269. Hierro 10, ferritina 3, transferrina 448. Glucosa, Cr,
PT, Alb, Ca, P, &cido urico, GOT, GPT, GGT, FA, LDH, Bil T, Bil D, Na, K, normales. TG 293. Colesterol
166. VitaminaB12 503, &cido folico 7, TSH 1,2. PT 6,5, Alb 3,95, 71 0,25, 72 0,60, ?1 0,51, ?2 0,33, ? 0,86.
TAC toracico: Conclusién: sin imagenes sugestivas de malformaciones arteriovenosas. Engrosamientos
pleural es apicales bilateral es con pequefias bullas subpleurales. Infiltracion grasa parcheada. Probable
adenoma glandula suprarrenal izquierda. Eco tiroidea: tiroides de tamafio y patron ecogénico normal con un
nodulo mixto en LTD de 14 mm. Sin otras alteraciones. No adenopatias en rango patol 6gico. Eco abdominal:
higado graso. Referimos a consultas de ORL, en esta realizan fibroscopia: fosas hipervascularizadas con
herida sangrante en &rea K. Enviamos a su vez a consultas de Hematol ogia para descartar trastorno de la
coagulacion, estos a su vez envian alas consultas de genética para descartar algun trastorno hereditario, en
esta realizan estudio molecular de los genes ENG y ACVRL 1: El paciente es portador heterocigoto de la
mutacion ¢.1208T > C (p.Leud03Pro) en &l exdn 8 del gen ACVRL1, descrita previamente como una
mutacién asociada al desarrollo de telangiectasia hemorragica hereditaria.

Juicio clinico: Telangiectasia hemorrégica hereditaria.

Diagnostico diferencial: Sindrome de CREST (calcinosis, fendmeno de Raynaud, falta de motilidad
esof agica, esclerodactilia, telangiectasia). Hipertension pulmonar.

Comentario final: Este paciente ha representado un gran reto en cuanto a manejo pues tuvo que Sser Visto por
varios especialistas antes de dar con el diagndstico correcto.
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