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RESUMO

A doenca de Osler Weber Rendu ou telangiectasia hemorragica hereditaria € uma doenga genética autossomica dominante rara. A manifestagéo
clinica mais comum é epistaxe, mas pode apresentar- se também com melena e dispneia. O diagnostico pode ser feito com os critérios de Curagao
que sao quatro, sendo eles: epistaxe recorrente, telangiectasias, malformagdes arteriovenosas e histéria familiar, trés critérios positivos confirmam o
diagndstico.  Objetivo: Apresentar um caso de uma paciente do sexo feminino, diagnosticada aos 53 anos com a sindrome de Osler Weber Rendu.
Metodologia: Coleta de dados no prontudrio da paciente selecionada com diagndstico da sindrome de Osler Weber Rendu.  Foram coletadas
informagoes, clinicas, de exames realizados, a terapéutica de escolha e desfecho. Buscou-se artigos para revisao bibliogréfica na Biblioteca Virtual
em Salde (BVS), LILACS, PubMed. Conclusao: O relato de caso contribuiu para discusséo e alerta sobre as manifestagdes clinicas de uma sindrome
rara, mas que pode estar presente em pacientes de diversas especialidades médicas, visto que seus principais sinais e sintomas acometem vérios

sistemas do corpo humano.

PALAVRAS CHAVE: SINDROME DE OSLER WEBER RENDU, TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA,
MALFORMAGOES ARTERIOVENOSAS, EPISTAXE, AUTOSSOMICA

ABSTRACT

Osler Weber Rendu syndrome or Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia is a rare autosomal dominant genetic disorder. The most common clinical
manifestation is epistaxis, but it can also present with melena and dyspnea. The diagnosis can be made with the criteria of Curagao, which are four,
namely: recurrent noseblreds, telagiectasias, arteriovenous malformations and family history, three positive criteria confirm the diagnosis. Objective:
To present a case of a female patient, diagnosed at age 53 with Osler Weber Rendu syndrome. Methodology: Collection of data from the medical
records of the selected patient diagnosed with Osler Weber Rendu syndrome. Information was collected, clinical, exams performed, the therapy of
choice and outcome. Articles were searched for bibliographic review in the Virtual Health Library (VHL), LILACS, PubMed. Conclusion: The case
report contributed to the discussion and warning about the clinical manifestations of a rare syndrome, but which can be present in patients from
different medical specialties, since its main signs and symptoms affect several systems of the human body.
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INTRODUGAO

A Sindrome de Osler Weber Rendu  ou Telangiecta-
sia Hemorrdgica Hereditdria (THH) é uma rara displasia
fibrovascular sistémica, que tem como defeito basico uma
alteracdo da lamina elastica e camada muscular da parede
dos vasos sanguineos, o que os torna mais vulneraveis a
traumatismos e rupturas espontaneas'?

A doenga apresenta transmiss@o autossémica domi-
nante, embora, em cerca de 20% dos casos, ndo exista
histérico familiar. A sua incidéncia na populagdo é de
1-2/100.000 e possui distribuicdo homogénea entre racga
e sexo.?

O diagndstico é feito seguindo os critérios de Curagao:
telangiectasias em face, maos e cavidade oral; epistaxes re-
correntes; malformacgdes arteriovenosas com comprometi-
mento visceral; histérico familiar. O diagndstico é confirma-
do na presenca de pelo menos 3 destas manifestagdes.*

As manifestagdes otorrinolaringolégicas sdo as mais
frequentes, sendo a epistaxe recorrente a principal delas.
Vasos sanguineos de outras regides também podem estar
acometidos, principalmente pulmdes, cérebro, pele e trato
gastrointestinal'*®, Os sangramentos mais comuns dessa
patologia sdo a epistaxe nédo traumatica, a qual acomete
cerca de 50% dos doentes antes dos vinte anos de idade
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e aproximadamente a totalidade ao longo da vida (78%
a 96%)% o sangramento gastrointestinal, recorrente em
33% dos pacientes, principalmente apds a quarta década
de vida’; e os sangramentos pulmonares e cerebrais, com
0,5% de chance de sangramento ao ano®s,

O presente estudo apresentara um caso de uma pa-
ciente de 56 anos que foi diagnosticada com sindrome
de Osler Weber Rendu aos 53 anos, mas que desde os
42 anos apresentava- sinais e sintomas sugestivos da sin-
drome, mas nao havia sido diagnosticada. Dessa forma,
este relato de caso objetiva alertar médicos das diversas
especialidades sobre a importancia do diagndstico des-
sa sindrome para contribuir para qualidade de vida dos
pacientes diminuindo e tratando suas descompensagoes.

METODOLOGIA

Consiste em um relato de caso, com coleta de dados
no prontuario da paciente selecionada com diagndstico
da sindrome de Osler Weber Rendu.  Foram coletadas
informagdes, clinicas, de exames realizados, a terapéutica
de escolha e desfecho.

Buscou-se artigos para revisdo bibliografica na Biblio-
teca Virtual em Saude (BVS), LILACS, PubMed e Scopus.

O estudo seguiu as diretrizes éticas para desenvolvi-
mento de pesquisa com seres humanos, em especial o
que é preconizado na resolugdo 466/2012 do Conselho
Nacional de Saude. Obtendo o termo de consentimento
livre e esclarecido da paciente.

RELATO DE CASO

Paciente sexo feminino, 56 anos admitida no servigo
de gastroenterologia do Hospital Geral de Goidnia (HGG)
em maio de 2023 para realizar colonoscopia com argonio
por quadro de melena crénico e anemia com necessidade
frequentes de receber transfusdes sanguineas.

Paciente relata que aos 42 anos apresentou um quadro
de acidente vascular encefdlico evoluindo com sequelas
motoras leves. Aos 53 anos apresentou um quadro de
dispneia, ortopneia e edema de membros inferiores que ja
durava 6 meses, acompanhado de anemia e infecgao do
trato urindrio.

A paciente recebeu o diagndstico da sindrome de Os-
ler Weber Rendu, visto que apresentava telangiectasias
em trato gastrointestinal vistas por endoscopia digestiva
alta e por colonoscopia, somado a isso corroborava com o
diagnéstico da sindrome as malformagdes arteriovenosas
pulmonares evidenciadas na angiotomografia. As telan-
giectasias justificavam os episddios de melena e, conse-
guentemente a anemia. As malformagdes  arterioveno-
sas (MAV) justificavam o quadro de insuficiéncia cardiaca
descompensada secundaria a hipertensao pulmonar.

A angiotomografia de térax realizada em 2021 eviden-
ciava: Malformacao arteriovenosa localizada predominan-
temente no lobo superior esquerdo, medindo aproximada-

mente 63 x 38 mm, nutrida pelo ramo arterial lobar inferior
esquerdo e drenado pela veia pulmonar superior ipsilate-
ral. Notando-se ainda uma outra lesdo com caracteristi-
cas semelhantes na periferia do lobo superior esquerdo,
medindo 10 x 9 mm, nutrida por ramo arterial segmentar
e drenando para o interior da malformacéo supra descrita.
Tronco arterial pulmonar com calibre preservado. Coragdo
de dimensdes e configuragdo anatdémica. Nao havendo
sinais de derrame pleural ou pericardico. Parénquima pul-
monar com atenuagdo habitual, sem evidéncia de conso-
lidagdes. Traqueia, bronquios principais e lobares pérvios,
sem espessamento parietal significativo. Auséncia de lin-
fonodomegalias mediastinais. Estruturas osteomusculares
do gradil costal de aspecto preservado. Desde entéo, a pa-
ciente seguia em acompanhamento com a equipe de ci-
rurgia toracica para realizar possivel lobectomia ou pneu-
mectomia para corregdo da malformacéo arteriovenosa.

Em maio de 2023 a paciente foi admitida na Unidade de
Pronto Atendimento com quadro de sincope, melena e com
hemoglobina de 3.5, na ocasido foi realizado transfuséo de
sangue e a paciente foi encaminhada ao HGG para realizar
colonoscopia com argénio pela equipe da gastroenterologia.

Foi realizado colonoscopia e endoscopia ambas com
aplicagdo de argdnio. Os exames realizados nessa inter-
nacéo evidenciaram, colonoscopia: angiectasias em ceco
sem sinais de sangramento ativo, optado por terapia abla-
tiva com aplicagdo de plasma de argdnio. Ndo observado
sangramento ativo ou recente no trajeto estudado. Visuali-
zada secrecdo sanguinolenta com codgulos soltos em ileo
terminal sugestivo de sangramento digestivo alto.

Na endoscopia digestiva alta (figuras 1 e 2) foram vis-
tas ectasias vasculares gastricas e em bulboduodenal.
Realizada hemostasia por eletrocoagulagdo com plasma
de argonio, visualizado cicatrizes de eletrocoagulagao pré-
via em corpo gastrico

A arteriografia cervico-tordcica demostrou artéria pul-
monar esquerda e ramo descente pérvios, com formacgao
de grande massa com esvaziamento répido de contraste,
sugerindo mal formagdo arteriovenosa. Didmetro da co-
municagao da malformacéo variando de 13 a 18 mm. Mal
formacéo arteriovenosa em pulmao esquerdo com hiper-
tensao pulmonar.

Na angiotomografia de térax (figuras 4 e 5) apresen-
tou malformagao arteriovenosa envolvendo os segmentos
apicoposterior e lingular superior do lobo superior esquer-
do o suprimento arterial é proveniente principalmente da
artéria interlobar esquerda, mas também em menor escala
de ramos do segmento lingular superior. A drenagem ve-
nosa se da através da veia pulmonar superior esquerda.
Lesdo medindo aproximadamente 70 x 49 mm. Na radio-
grafia de térax (figura 3) observa- se imagem radiopaca
em hemitdrax esquerdo, demonstrada pela seta.

A paciente evoluiu bem e ndo necessitando de novas
transfusdes. Durante discussdes com a equipe multidis-
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ciplinar chegou- se a conclusdo de que MAV pulmonar
deveria ser avaliada durante a internacéo pela equipe de
cirurgia vascular e cirurgia tordcica que optaram por uma
abordagem eletiva da malformacéo arteriovenosa.

MORAES. FIGURA 1

MORAES. FIGURA 3

MORAES. FIGURA 4

RAES. FIGURA 5

DISCUSSAO

A sindrome de Osler Weber Rendu, ou telangiectasia
hemorrdgica hereditdria, pode ser diagnosticada usando
um escore de probabilidade definido e apresentado em
2000 pelo Conselho Consultivo Cientifico da THH Foun-
dation International, denominado critério de Curagao.10
Esses critérios facilitam o reconhecimento de achados cli-
nicos que s&0 Menos comuns que a epistaxe, que é a prin-
cipal manifestagdo da doenga nos individuos acometidos,”
e permitem o reconhecimento precoce em individuos com
manifestagcdes menos cldssicas, mas potencialmente gra-
ves, como as MAV pulmonares.

Com base nesses critérios® o diagndstico pode ser
definitivo (quando trés critérios estdo presentes); possi-
vel, (se dois critérios estiverem presentes); ou suspeita (se
menos de dois critérios estiverem presentes). Os critérios
sdo: 1) presenga de epistaxe (espontdnea e em mais de
uma ocasido); 2) presenca de lesdes viscerais (telangiec-
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tasia gastrointestinal ou malformacéao vascular pulmonar,
hepatica, cerebral ou espinhal); 3) presenca de telangiec-
tasia mucocutanea em localizagéo tipica; e 4) histdria fa-
miliar de primeiro grau (ou presenga da mutacédo genéti-
ca). Em familias com individuos com THH, o diagndstico
pode ser feito a partir dos achados de dois locais com
lesdes viscerais®

A presencga de achados radioldgicos de TC de térax
compativeis com MAV pulmonares é o padrdo-ouro para
o diagndstico dessas malformagdes. A apresentacéo ra-
diolégica mais comum € a presenga de nddulos periféri-
cos bem definidos. O uso de contraste intravenoso ndo é
obrigatdrio, mas pode permitir melhor definicdo da angio-
arquitetura da MAV pulmonar para planejar a terapia en-
dovascular

A terapia endoscdpica digestiva alta estd indicada em
todo paciente com suspeita de hemorragia digestiva alta
ou nos casos de pacientes com THH quando a reposi¢éo
de ferro ndo é o suficiente para conter a anemial3. A en-
doscopia tem potencial de tratamento definitivo. Em casos
de achados de angiectasias intestinais, a terapia com plas-
ma de argdnio estd indicada como padrao-ouro .

A embolizagédo é o padrao de tratamento para MAV
pulmonares, 14,15 com melhora substancial da oxigenagao
e reducdo do risco de eventos embdlicos. 6"

A realizagao de lobectomia ou segmentectomia é res-
trita aos casos de MAV pulmonares complexas ou multi-
plas, quando a embolizagao por cateter ndo é possivel. 18

CONSIDERAGOES FINAIS

Sindrome de Osler Weber Rendu ou telangiectasias
hemorragicas hereditarias é rara, mas precisa fazer parte
do diagnéstico diferencial de diversos sinais e sintomas,
entre eles: epistaxe, melena, dispneia, orteodexia, platp-
neia, sincope e telangiectasias.

A paciente do presente caso, ja& apresentava compli-
cacgoes da sindrome aos 42 anos, porém, recebeu o diag-
néstico apenas aos 53 anos. Ao ser admitida no servigo do
HGG recebeu abordagem da hemorragia digestiva através
da endoscopia e da colonoscopia ambas com aplicagéo
de argbnio. Foi discutido pela equipe de cirurgia vascular e
da cirurgia toracica a malformagao arteriovenosa pulmo-
nar e as equipes decidiram estudar a melhor abordagem
e programar o procedimento de forma eletiva.

Dessa forma, este relato de caso alerta os médicos de
diversas especialidades sejam elas clinicas ou cirdrgicas
sobre a importancia de fazer o diagndstico dessa sindro-
me rara, mas grave que pode gerar mortalidade precoce e
morbidade.
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