Orphanet Urgencias es una coleccion destinada a
los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia

O r I I O e 1‘ : (SAMU) o en las urgencias hospitalarias.
S s urgencias Estas recomendaciones se han elaborado en

Francia con los Centros de Referencia de
Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
L. . Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
«Buenas praCtlcaS en casos de urgenCIa» agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su
adaptacion a cada situacion particular.

.. Telangiectasia hemorragica hereditaria
(enfermedad de Rendu-Osler)

Sinénimos:.
THH — Enfermedad de Rendu-Osler — Enfermedad de Rendu-Osler-Weber.

Definicion:
La telangiectasia hemorragica hereditaria (enfermedad de Rendu-Osler) es una alteracion
hereditaria de la angiogénesis y su homeostasis, sin trastorno de la coagulacién.

Se traduce en una dilatacién de los capilares y de la unién arteriovenosa con manifestaciones
vasculares periféricas, causantes de telangiectasias cutdneo-mucosas y de fistulas
arteriovenosas viscerales.

Los criterios diagnosticos (criterios de Curagao) son:

a) Las epistaxis espontaneas, recidivantes, cronicas y anemizantes (90% de los pacientes)
debidas a ruptura y sangrado por telangiectasias nasales.

b) Las telangiectasias cutaneas (dedos, labios, cara) y mucosas (labios, lengua, cavidad oral
y aparato digestivo), estas Ultimas causantes de anemia.

c) Presentacion familiar de la enfermedad con herencia autosomica dominante.

d) Las malformaciones arteriovenosas en Organos internos, con consecuencias
patolégicas y morbilidad variable, pudiendo poner en peligro la vida, sobre todo en una
situacion inicial y urgente en la que el diagnéstico es desconocido.

(Es preciso tener 3 0 4 criterios para tener un diagnaostico clinico confirmado).
El diagndstico se puede realizar también a través de estudio genético de los genes
relacionados con la enfermedad.

Para saber mas:
Ficha de la enfermedad: www.orphanet.es
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Ficha de regulacion para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)

Telangiectasia hemorragica hereditaria (THH), enfermedad de Rendu-Osler-Weber.

Alteracion hereditaria de la angiogénesis y su homeostasis que se traduce en una dilatacion de
los capilares y de la unién arteriovenosa causante de telangiectasias cutaneo-mucosas y de
fistulas arteriovenosas viscerales.

- Epistaxis espontaneas recidivantes.
- Hemoptisis.

- Hemorragia intracerebral o medular.
- Accidente cerebrovascular (ACV).

- Absceso cerebral.

- Hemorragia digestiva

Sin tratamiento medicamentoso especifico aunque se suelen usar farmacos procoagulantes
como el &cido tranexamico, hormonales (estrégenos o moduladores de receptores de
estrogenos), antiangiogénicos (betabloqueantes, talidomida), antioxidantes
(acetilcisteina,resveradrol) y suplementos crénicos de hierro en sus distintas formas.

- Utilizar torundas reabsorbibles (no utilizar torundas no reabsorbibles cuya retirada implica
un riesgo de traumatismo local).

- A pesar del riesgo hemorragico general, un ACV puede ser hemorragico o
tromboembdlico (embolismo paraddjico en el caso de existencia de malformaciones
arteriovenosas pulmonares debido al cortocircuito extracardiaco)

- Telefénicamente, ;

- En presencia de epistaxis, ;

- No se ha demostrado que los antifibrinoliticos sean eficaces aunque pueden ayudar a
mejorar la hemostasis local

- (sonda gastrica, intubacion);

- Evaluar cuidadosamente la relacién entre riesgo y beneficio de la utilizacion en urgencias
prehospitalarias de antiplaguetarios y anticoagulantes.

Consultas recogidas en Orphanet para la enfermedad de Rendu-Osler
www.orphanet.es
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Ficha para las urgencias hospitalarias

Situaciones de urgencia: enfermedad multivisceral potencialmente grave, cuyas complicaciones
son todavia desconocidas o infravaloradas.

- Los problemas en urgencias consisten principalmente en

- Los demas problemas consisten principalmente en (ictus por
embolismos paraddjicos en pacientes con malformaciones pulmonares, enfermedad
tromboembdlica en caso de anemia cronica y, en ocasiones, secundaria al uso de farmacos
potencialmente trombogeénicos) (abscesos cerebrales en pacientes con
malformaciones pulmonares).

- MAV , incluso asintomaticas: riesgo de accidentes cerebrovasculares,
absceso cerebral y hemoptisis;
- MAV : riesgo de insuficiencia cardiaca por alto gasto, cirrosis 0 necrosis biliar;
- MAV : riesgo de hemorragia aguda y de crisis comiciales;
- MAV : riesgo de hemorragia cronica o aguda:
preferentemente

mediante arteriografia con embolizacién (coils 0 mecanismos Amplatzer).
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» Situacion de urgencia 1: hemorragias
» Epistaxis prolongadas:

Las epistaxis estan presentes en el 90% de los casos y pueden ser graves e invalidantes.

(en caso contrario, la retirada de las torundas implica un riesgo de nuevo sangrado)

- Repercusiones de las epistaxis: pérdida de sangre con ingestion o inhalacién de la misma,
gue puede imitar una hemorragia digestiva o una hemoptisis con disnea.

- Exploraciones hematolégicas (hemograma con plaguetas, grupo sanguineo ABO y factor Rh
con estudio de aglutininas irregulares, tiempo de protrombina, tiempo de cefalina-caolin e
incluso determinacion de factores de coagulacién y tiempo de sangria).

- Electrocardiograma.
- Controlar una posible hipertension arterial y, a la inversa, corregir una hipovolemia.
- Suspender anticoagulantes y antiagregantes.

- , para evitar aspiraciones e inhalacion de sangre.
- al paciente y eventualmente administrarle ansioliticos.

- : en casos excepcionales, puede sufrir un cuadro vasovagal, siendo
necesario prevenir una posible caida.

- hasta evacuar los coagulos que mantienen una fibrinolisis local.

- (realizada por el propio enfermo, sentado, con la cabeza inclinada
hacia delante y comprimiendo la aleta nasal entre el pulgar y el indice),

Esta compresion debe durar
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Si esta maniobra no ha permitido detener la epistaxis:

: Xilocaina en spray y/o xilocaina con
nafazolina (excepto en nifios pequefos).

con (tiras introducidas de forma
no traumatica a lo largo del suelo de la fosa nasal en un plano paralelo al paladar, utilizando
una pinza acodada, para evitar el sangrado de la rinofaringe posterior): 2-3 torundas en
cada lado, de abajo arriba, cada una sobre la precedente empezando por arriba; o con
mecanismos neumaticos (tienen dos medidas, una para taponamiento anterior y otra para
posterior y se introducen tras humedecer siguiendo el suelo de la fosa nasal en plano
paralelo al paladar, procediéndose posteriormente al inflado hasta conseguir cese de
sangrado con la mejor tolerancia del paciente a la presién)

En situaciones de urgencia no esta demostrada la utilidad de los antifibrinoliticos (acido
tranexamico y acido aminocaproico), aunque pueden favorecer la hemostasia local (t6picos)

Tras un taponamiento bien realizado, es necesaria una vigilancia del paciente durante 1 a
2 horas para evaluar la inexistencia de sangrado local.

Durante todo el tiempo que permanezca el taponamiento es necesario
: amoxicilina + acido clavulanico 1 g cada 12 horas. (En caso de alergia a
penicilina, pristinamicina o clorhidrato de clindamicina).

Si fracasa el taponamiento anterior, es imprescindible recurrir al
Excepcionalmente es necesario recurrir a la

= Choque hemorrégico:

Este tratamiento se realiza de forma clasica, sin particularidades para este tipo de pacientes.

Instalacion de dos vias venosas de grueso calibre y reposicion de liquidos mediante

cristaloides e incluso transfusion si fuese necesario.
El tratamiento hemostatico general debe analizarse segun cada caso.
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» Riesgo de anemia aguda en un paciente con factores de riesgo cardiovasculares:

En un paciente coronario, en caso de angor o de hemoglobina inferior a 10 g, es necesaria la
transfusion.

» Hemorragia digestiva:

Hematemesis, rectorragias o melenas (rotura de telangiectasias submucosas del tubo
digestivo — malformaciones arteriovenosas mesentéricas complejas).

- Tratamiento de las hemorragias digestivas de forma convencional;

- Valoracion endoscopica de estobmago y colon en urgencias en caso de hemorragia
importante con anemizacion y mala tolerancia hemodinamica.

En caso de buena tolerancia digestiva, la ingesta se reanudara no antes de 12 horas.

» Situacion de urgencia 2: malformaciones arteriovenosas (MAV)

= MAV hepéticas:

Exploracion clinica:

- Busqueda de signos de insuficiencia cardiaca;
- Busqueda de signos de hipertension portal.

Exploraciones biolégica (entre ellas, estudio hepatico: [GT, fosfatasa alcalina,
transaminasas);

Eco-Doppler, escaner en urgencias;
- Deben evitarse las biopsias hepéticas;

El tratamiento es dificil, dado que , debido a su eficacia
transitoria y a las graves complicaciones posteriores a la misma.

El se debe considerar en caso de:

- necrosis biliar (cuadro clinico de angiocolitis o de cdlico hepatico);
- insuficiencia cardiaca refractaria al tratamiento médico;
- hipertension portal refractaria al tratamiento médico.
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» Rotura de una malformacion arteriovenosa pulmonar (MAV pulmonar)

Actualmente poco frecuente debido al cribado y a las embolizaciones sistematicas de las
malformaciones arteriovenosas pulmonares.

La gestacion es una situaciéon favorecedora, debido al alto gasto cardiaco.
Debe sospecharse ante los siguientes signos:

- hemotorax por rotura pleural;

- hemoptisis por erosion bronquial.

Exploraciones:

- Gasometria arterial (hipoxemia e hipocapnia).

- Radiografia pulmonar postero-anterior y lateral: opacidad redondeada u oblonga de la que
se ramifican uno o varios vasos dilatados.

- Ecocardiografia con contraste (suero salino agitado) cuya positividad justifica la profilaxis
antibidtica y el escaner toracico “a baja dosis” sin inyeccion de contraste.

- Angiografia pulmonar diagnéstica y terapéutica para la embolizacion.

El tratamiento de las MAV pulmonares esta indicado en caso de disnea, intolerancia al ejercicio
e hipoxia.

Si los vasos aferentes miden mas de 1 mm de diametro, debe considerarse la posibilidad de
embolizacion.

debe sospecharse en caso de

Todo paciente con malformaciones arteriovenosas pulmonares tratadas o no debe proceder a
profilaxis antibi6tica ante episodios con riesgo de bacteriemia (sobre todo del area bucodental:
extracciones, limpiezas), manipulaciones urinarias (sondajes) o intervenciones quirdrgicas
(menores y mayores). Se recomienda amoxicilina o eritromicina en caso de alergias a
betalactamicos (dos dosis, una pre y otra post intervencion).
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» Situacion de urgencia 3: otras situaciones de urgencia
= Accidente cerebrovascular (ACV)

Tres etiologias:

- ACV hemorragico (hemorragia subdural o intracerebral o hemorragia meningea)
secundaria a la rotura de una malformacién arteriovenosa cerebral: embolizacion o cirugia.
Durante el seguimiento de estos pacientes deben tratarse las MAV de méas de 1 cm.

- ACV isquémico (embolia paraddjica que atraviesa una malformacién arteriovenosa
pulmonar no ocluida).

Recurrir al equipo de neurorradiologia del centro de referencia o de un centro de
especialmente experimentado.

- ACV por absceso cerebral (malformaciones arteriovenosas pulmonares/émbolos
paraddjicos sépticos): drenaje quirurgico (si es posible) y terapia antibidtica adaptada
(generalmente cefalosporina asociada a metronidazol) y especialmente investigar la (6 las)
malformaciones arteriovenosas pulmonares causales y antecedentes de manipulacion
bucodental.

= |nfecciones

Absceso cerebral por multiples gérmenes anaerobios después de tratamientos odontologicos o
infecciones extracerebrales (septicemias, artritis, osteomielitis por estafilococo dorado) tras
manipulaciones nasales por epistaxis.

- puerta de entrada: gérmenes aerobios (maniobras nasales sobre la epistaxis) o anaerobios
(fistulas arteriovenosas pulmonares y pérdida de la funcion pulmonar de filtro) del ambito
bucodental,

- identificacion del germen,;
- terapia antibidtica;
- investigar la/s MAV pulmonares causales.

= Compresion medular aguda por hematomielia

MAYV medular, poco frecuente.

Dictamen neuroquirdrgico urgente.

» Hipertension arterial pulmonar (HAP)

- En la mayoria de las ocasiones secundaria a un cortocircuito hepatico izquierda-
derecha (HAP poscapilar secundaria a hipergasto cardiaco crénico).
- Excepcionalmente, de origen idiopatico precapilar.
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= Tratamiento de wuna insuficiencia cardiaca (hipergasto por cortocircuito
intrahepéatico).

Tratamiento de una hipertension portal y de sus complicaciones (varices esofégicas,
ascitis).

Si fracasa el tratamiento médico, se puede considerar el trasplante hepatico.

Terapia antibidtica y cirugia en caso de bilioma o de angiocolitis dolorosa.

= Complicaciones relacionadas con la gestacion

Gestacion

Las embarazadas con MAV no diagnosticadas o no tratadas (en particular las MAV
pulmonares) presentan un riesgo de complicaciones graves (hemotoérax, AIT, ACV, IAM, ACV
hemorragico, insuficiencia cardiaca).

evaluacion desde el momento del diagndéstico de embarazo.

Si no se ha realizado el cribado de la MAV pulmonares antes de la gestacion, si la paciente
se encuentra durante el embarazo y con . seguimiento clinico,
dictamen neumoldgico y eventualmente ecografia cardiaca con contraste.

Si no se ha realizado el cribado de la MAV pulmonares antes de la gestacion y si la paciente
se encuentra escaner toracico (con delantal
plomado) y oclusion de la MAV (si esta indicada) aplazados al segundo trimestre del
embarazo.

Analizar con un centro de referencia.

: no esta indicado el cribado ni el tratamiento sistematico.
Analizar con un centro de referencia.

si la paciente prevé la utilizacion de anestesia epidural, RNM medular antes
o durante el embarazo (tercer trimestre de la gestacion y sin inyeccion de gadolinio).

Orientacion después de las urgencias hospitalarias
= ;Adonde trasladar?
Tras el tratamiento por el SAMU y prehospitalario, orientacién hacia el centro de referencia

o de experiencia para la enfermedad de Rendu-Osler mas proximo: Consultas recogidas en
Orphanet para la enfermedad de Rendu-Osler.

» ;Cuando trasladar?

Tan pronto como se establezca el diagndéstico en un miembro de la familia, informar a toda
ella para realizar cribado (herencia autosémica dominante).
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= Precauciones:

- Los tratamientos anticoagulantes o antiagregantes no constituyen una contraindicacion
absoluta. La evaluacion de beneficio y riesgo merece una estrecha coordinacion de los
médicos implicados y debe ser analizada caso por caso.

Sin contraindicaciones medicamentosas formales.

por la existencia de angiomas mucosos y de riesgo hemorragico.

y agrava la hipoxia en caso de MAV pulmonar.

La presencia de MAV pulmonar(es) implica un riesgo de paso de bacterias a la circulacién
sanguinea, especialmente durante determinados procedimientos meédicos, quirdrgicos vy
odontoldgicos invasivos.

Estas bacterias pueden entonces constituir un foco infeccioso.

Para reducir este riesgo se debe aplicar tratamiento antibiético preventivo (profilaxis
antibiotica como en la endocarditis infecciosa).

Si es posible, aplicar compresiéon manual de la nariz durante 10 minutos.
Si las hemorragias son importantes, prolongadas o provocan mareo, es indispensable acudir al
servicio de urgencia mas préximo para taponamiento con torunda reabsorbible o
dispositivo neumatico (en condiciones ideales, realizado por un ORL).

Es importante mantener en lo posible una humedad adecuada que evite la formacién de
costras y facilite la eliminacién con suavidad mediante suero fisiolégico o pomadas grasas (del
tipo de las utilizadas para aplicaciones nasales, vaselina, proteccion nasal en spray...).

Evitar los traumatismos locales por raspado o al sonarse la nariz enérgicamente.
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La presencia de MAV pulmonar(es) contraindica la practica del submarinismo (buceo de
profundidad por riesgos de embolia gaseosa con la descompresion).

Las medidas terapéuticas son organizadas en la colaboracion con centros de referencia y/o de
experiencia:

Cuando un paciente afectado por la enfermedad de Rendu-Osler llega a las urgencias del
hospital se le debe preguntar si lleva su informe médico (seguimiento en un centro de
experiencia — tabla de seguimiento de epistaxis) y su “tarjeta de urgencias”, que a veces es
facilitada en el centro de referencia/experiencia (Anexos).

Informar de la forma mas exhaustiva posible al enfermo y/o a sus familiares (allegados).
Es recomendable la ayuda psicolégica desde el momento del diagnéstico.

Es necesario el cribado de MAV vy el tratamiento preventivo.

Resuelta la epistaxis, se debe sugerir al paciente que se rehidrate.

De acuerdo con los conocimientos actuales, es posible la donacién de determinados érganos y
tejidos, en funcién de la evaluacion de cada caso (evaluacion individual del donante, clinica y
paraclinica, asi como de los 6rganos y de los tratamientos seguidos).

En términos generales, y con los conocimientos actuales:

Riesgo de transmision de la enfermedad: no existe riesgo de transmision de la
enfermedad por la donacién de 6rganos y tejidos;

No existe riesgo especifico relacionado con la enfermedad o el tratamiento;

Donacion de o6rganos: no existe contraindicacién, salvo que la evaluacién individual
indique lo contrario.

- Sin contraindicacion en el caso del corazén o los rifiones que parezcan estar
normalmente constituidos.

- Respecto a los pulmones: las MAV no estan presentes mas que en el 40-50% de los
pacientes afectados por la enfermedad; ademas, es excepcional la aparicién de estas
complicaciones en la edad adulta. Una vez comprobado que el escaner toracico es
normal, se puede proponer para trasplante pulmonar.

- En cuanto al higado, las alteraciones hepéticas son frecuentes en el escaner (80%),
pero con frecuencia se trata de lesiones minimas (algunas telangiectasias no
contraindican el trasplante). Si el diametro de la arteria hepatica es normal (3-4 mm), es
posible la donacion. Las lesiones hepaticas graves, responsables de una
hiperarterializacion hepética importante, son poco frecuentes y contraindican la
posibilidad de trasplante.
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Donacion de tejidos: no existe contraindicacion, salvo que la evaluacion individual indique
lo contrario, en cuanto a la donacién de cérneas, huesos y valvulas. Los vasos y la piel no
son candidatos para ser trasplantados.

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellén 3
28029 Madrid

Teléfono: 917 278 699
Fax: 912 104 006
Correo electronico a: ont@msssi.es

Web ONT: www.ont.es

Centros/consultas expertos en el tratamiento de la

enfermedad de Rendu-Osler recogidos en Orphanet: www.orphanet.es

Faughnan ME, Palda VA, G. Garcia-Tsao G et al. International Guidelines for the Diagnosis
and Management of Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia. J Med Genet 2011; 48(2):73-
87

McDonald J, Pyeritz RE. Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia. GeneReviews® [Internet]
Last Update: July 24, 2014,

Dittus C, Streiff M, Ansell J. Bleeding and clotting in hereditary hemorrhagic telangiectasia.
World J Clin Cases. 2015; 16;3(4):330-7,

Charrier JB. Epistaxis, spécificité en médecine durgence. Conférence Urgences 2009,
chapitre 51,

PNDS 2009 : www.orpha.net
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Este documento es una traduccion de las recomendaciones francesas
elaboradas por:

Dr. Sophie Dupuis-Girod — Centre de référence pour la maladie de Rendu-Osler — Lyon. Tel:
04-27-85-65-25/ 24

En colaboracion con:

Dr. Gilles BAGOU — Especialista en anestesiologia y reanimacion — Especialista en Urgencias
SAMU — Hopital Edouard Herriot — 69437 — Lyon.

Societé Francaise de Médecine d’'Urgence (SFMU)

Dr. Olivier Ganansia: Commission des Référentiels de la SFMU — Chef de Service des
Urgences — Groupe Hospitalier Paris Saint-Joseph — 75014 — Paris.

Dr. Aurélie Gloaguen — Especialista en Urgencias — CHU Dijon — Hopital Le Bocage — 1,
boulevard Jeanne d’Arc — 21000 Dijon.

Dr. Christophe Leroy — Especialista en Urgencias — Hopital Louis Mourier — 92700 —
Colombes.

Dr. Hélene Jullian Papouin — Service de Régulation et d’Appui de 'Agence de BioMédecine
(ABM).

L’Association Maladie de Rendu-Osler FRANCE — HHT — Télangiectasies Hémorragiques
Héréditaires — AMRO FRANCE — amrofrancehht.contact@gmail.com.

Fecha de realizacion y publicacién de la edicion francesa: febrero 2016

Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted practica.
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Traduccion al castellano:

- Dr. Alfredo Rosado Bartolomé — Centro de Salud Mar Baltico, Direccion Asistencial Este,
Servicio Madrilefio de Salud

Validacion de la traduccién y adaptacion de las recomendaciones para Espafia:

- Dr. Roberto Zarrabeitia Puente — Responsable de la Unidad de Telangiectasia
Hemorragica Hereditaria del Hospital Sierrallana, Torrelavega (Cantabria)

Fecha de la traduccion y adaptacion al castellano: abril de 2017

Este documento de Orphanet forma parte de la accién conjunta 677024 RD-ACTION que ha recibido una financiacién del programa de salud
de la Unién Europea (2014-2020).

El contenido de este informe de Orphanet representa Unicamente las opiniones del autor, y es Unicamente de su responsabilidad.
No puede considerarse que refleje la posicion de la Comision europea y/o de la Agencia ejecutiva de los consumidores, de la salud, de la
agricultura y de la alimentacién o de cualquier otro organismo de la Unién Europea. La Comisién europea y la Agencia declinan cualquier
responsabilidad por el uso que pueda hacerse de las informaciones que contiene.
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Hépital Femme = Mére — Enfant

RO : Service de Génétique
ot Fiche de Surveillance des Epistaxis dans la Maladie de Rendu-Osler
seou Rendu Osler
Nom : Prénom : Date de naissance :
Année : 20 Mois :

Inscrire dans la colonne correspondant au jour du mois, la durée en minutes de chaque épistaxis.

Jour 1 |2 3 4 5 (] 7 8 9 1011112113 |14 15|16 )17 J18 11920 ) 21|22 )23 |24 )25]026] 27 ]28] 29| 30|31
Episode 1
Eplsode 2
Episode 3
Eplsode 4
Episode 5§
Eplsode &
Eplsode 7
Episode 8
Total

Jour 1 ]2 3] 4 5 6| 7 ] 9 101112 |13 141516 J17 |18 19J 2021|2223 J24)25]26] 27 ]28]29] 30|31
Transfusion
Nb CGR
Fer IV (mg)

Hemoglobine

Noter la liste des événements que vous jugez importants survenus pendant cette période, la date de début et de fin, la prise d'autres
traitements :

Date : Commentaire :
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