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Resumo

Teleangiectasia Hemorréagica Hereditaria (Sindrome de
Rendu-Osler-Weber) consiste de uma rara displasia
fibrovascular sistémica, de transmissdo autossdémica domi-
nante, com incidéncia de 1-2/100000, afetando vasos
sanguineos da pele, mucosas, pulmdes e trato gastrointestinal.
E reconhecida pela triade cléssica de teleangiectasias em
face, méos e cavidade oral, epistaxes recorrentes e historico
familiar. Em 90% dos casos, a epistaxe recorrente € o prin-
cipal sintoma, porém a doenca pode afetar qualquer parte
do organismo. O tratamento é paliativo, sendo ainda con-
troverso. Neste estudo relatamos trés pacientes portadores
da doenca, enfocando aspectos clinicos e tratamento.

RELATO DE CASO
CASE REPORT

Rendu-Osler-Weber
Disease: clinical and
surgical treatment
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/ Summary

Hereditary Haemorrhagic Telangiectasia (Rendu-
Osler-Weber disease) is a rare disease with and incidence
of 1-2/100000, affecting blood vessels of the skin,
mucous membrane, lungs and gastrointestinal tract. It is
recognized as a classic triad of teleangiectasia in face,
hands and cavity; recurrent epistaxe and family
occurrence. We reported three patients with Rendu-
Osler-Weber disease and discussed about clinical
manifestations and treatment.
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INTRODUGAO

Teleangiectasia Hemorragica Hereditaria (THH) ou
Sindrome de Rendu-Osler-Weber € uma doenca autossémica
dominante com alto grau de penetrancia, afetando todas as
racas e apresentando a mesma distribuicio entre os sexos. E
uma sindrome rara, com incidéncia de 1-2/ 100000.*

A lesdo inicial baseia-se em deficiéncia estrutural da
parede dos vasos sangliineos, caracterizada por alteragédo da
lamina elastica e camada muscular, tornando-as mais
vulneraveis a traumatismos e rupturas espontaneas.*?

Apesar da transmissdo autossdmica dominante, em
15 a 23% dos casos nao ha historico familiar, apenas mutagdes
esporadicas. Muitos genes foram implicados na patogénese
da doenca, sendo dois identificados: Endoglin (9q:33-34),
associado a manifesta¢fes no sistema nervoso central (SNC)
e pulmonar; fator de crescimento transformador Bll receptor
(3p 32) relacionado com vasos sangliineos. Os estados
homozigotos parecem ser letais, porém hé poucos casos
publicados. Além disso, 0 cromossomo 12q é associado a
teleangiectasias e epistaxes recorrentes.®*

As manifestacdes otorrinolaringolégicas sao as mais
freglientes, sendo o principal sintoma epistaxes recorrentes,
presente em 93% dos pacientes.!

A doenga pode acometer outras regides do organismo,
como olhos, pele, pulmdes, cérebro, sistema nervoso central,
tratos gastrointestinal e genitourinario. O otorrinolaringologista,
geralmente o primeiro médico a prestar assisténcia, deve
estar apto a realizar o diagndstico, para que o tratamento
seja precocemente instituido e as complicacGes evitadas.*?

RELATO DE CASOS

D.D., 65 anos, masculino, procurou o Servigo de
Otorrinolaringologia da Faculdade de Medicina do ABC com
histérico de epistaxe recorrente ha 40 anos. Referia que,
inicialmente, o0 sangramento apresentava-se em pequena
guantidade, sendo controlado apenas com tamponamentos
nasais anteriores e posteriores. Com o passar do tempo
ocorreu aumento da frequiéncia e intensidade dos episédios,
sendo necessarios outros tipos de terapia, como cauterizacédo
nasal, que pela utilizagdo sucessiva resultou em perfuracao
septal.

Ha 20 anos apresentou hemangioma em lingua e,
apos cauterizagdo, cursou apenas com sangramento de leve
intensidade e esporadico. Ha 13 anos apresentou episddio
grave de sangramento nasal, com necessidade de internacéo
e transfusdo sangiinea. Ha 10 anos foi submetido a cirurgia
nasal com utilizacdo de enxerto de pele (septodermoplastia),
com melhora da sintomatologia. Nos tltimos dois anos vem
apresentando recorréncia da epistaxe, sendo necessario a
realizacdo de termocoagulacdo, além dos usuais tampona-
mentos nasais. Nega epis6dios de sangramento em outros
oOrgdos.

Ao exame fisico, presenca de teleangiectasias
disseminadas pelo térax, pontas dos dedos e labios; a
rinoscopia anterior mostrou perfuracédo septal e presenca
de crostas. O paciente apresentava também hemangiomas
em lingua.

Foi encaminhado para a pneumologia e gastroente-
rologia, visando avaliar a existéncia de possiveis
malformacdes em outros sistemas, e ap6s investigacdo mi-
nuciosa ndo foram encontradas alteracdes até o momento.
Estd em acompanhamento com hematologista, para com-
pensacdo da anemia.

Atualmente, o paciente é freqiientemente submetido
a tamponamentos anteriores e/ou posteriores em nosso
ambulatdrio.

Os familiares do paciente compareceram a consulta
a nosso pedido, sendo que o filho, M.D., 38 anos, sexo
masculino, referia episddios de epistaxes recorrentes ha 15
anos, controladas facilmente por compressédo digital. Ao
exame fisico apresentava teleangiectasias em mucosa septal
somente, porém sem pontos sangrantes. O neto, L.S.D., 8
anos, sexo masculino, apresentou apenas um episodio de
epistaxe leve, com fécil controle. Exame fisico sem alteragdes.
Ambos ndo mostravam outras complica¢des sistémicas.
Foram orientados quanto a patologia e possiveis
complicagdes futuras. Estdo em acompanhamento clinico
€M Nosso Servico, assintomaticos até o0 momento.

DISCUSSAO

A Teleangiectasia Hemorragica Hereditaria (THH) é
uma doenca autossdmica dominante que afeta a parede dos
vasos sangliineos. Foi descrita pela primeira vez em 1864,
por Sutton.'s

As manifestagfes clinicas sdo secundarias a
sangramentos, podendo afetar qualquer parte do organismo.
O otorrinolaringologista geralmente é o primeiro médico a
ser procurado, pois em 90% dos casos 0 sintoma mais comum
¢ a epistaxe recorrente; esse sangramento é secundario a
teleangiectasias, sendo que 50% dos pacientes apresentam
o primeiro episddio por volta dos 10 anos de idade e em 80
a 90% dos casos até os 30 anos.® Um tergco dos pacientes
apresenta epistaxe severa, necessitando de internagédo e
transfusdo sangtiinea’, como ocorreu com o paciente do caso
descrito. A severidade da epistaxe é pior com o avanco da
idade, com a gravidez e ap6s a menopausa, devido aos niveis
flutuantes de estrogénio na mucosa nasal. Outros fatores
que influenciam sdo: puberdade, menstruacdo, uso de
anticoncepcionais orais, bem como estresse, alcool e mudanca
de temperatura.®

O comprometimento mucoso-cutaneo inclui
teleangiectasias maculares de 1 a 3 mm de didmetro e, em
60% dos pacientes, aparecem 10 a 30 anos apos 0s episodios
de epistaxe. As lesBes ocorrem em 71% dos casos has palmas
das maos e leitos ungueais, labios e lingua em 66%, e os 20
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a 40% restantes acometem face, extremidades, conjuntiva
e tronco. Raramente levam a sangramento, sendo o
tratamento basicamente estético e realizado com laser. A
teleangiectasia conjuntival da retina ocorre em 45% dos
pacientes, sendo que 16 a 35% apresentam lagrimas com
sangue.’

Manifestagdes pulmonares da THH incluem
hemoptise, hemotérax, shunting direita-esquerda e embolia
paradoxal. Decorrem de malformacdes artério-venosas
(MAV) e fistulas, presentes em 5 a 23% dos pacientes. A
embolia paradoxal, encontrada em 40 a 50% dos pacientes,
pode causar acidentes isquémicos transitorios e vasculares
cerebrais. Em 8% dos pacientes pode ocorrer hemorragia
pulmonar macica. Outros sintomas incluem hipoxemia,
dispnéia, cianose, policitemia e baqueteamento da falange
distal. O diagndstico é realizado com tomografia computa-
dorizada helicoidal de alta resolucéo e angiografia; o trata-
mento inclui resseccdo cirargica, ligadura arterial e
embolizacéo.

ComplicacBes no sistema nervoso central variam
desde um ataque isquémico transitorio até abscesso ou
sangramento intracraniano. E estimado que 8 a 41% dos
pacientes com THH vao apresentar alguma complicagdo
neurologica durante a vida. ManifestacGes clinicas podem
incluir convulsGes, cefaléia, coma e graus variados de déficits
neurologicos. Na maioria dos pacientes o diagndstico é feito
com tomografia computadorizada de alta resolucédo e
angiografia®®’. As op¢des de tratamento sdo ressecgdo
cirdrgica, embolizacéo e radiocirurgia.

No trato gastrointestinal as manifestagcdes incluem
teleangiectasias, malformacdes arteriovenosas e varicosida-
des, podendo levar a hemorragia digestiva alta, disfuncao e
encefalopatia hepaticas. O sangramento tende a ser recor-
rente e progressivo, e geralmente ocorre apos o0s 40 anos
de idade. Notoya et al. relataram um caso de lesdo esplénica
associada a THH?. O diagnéstico pode ser feito por
endoscopia ou angiografia, e o tratamento inclui
estrogenioterapia, laser, cauterizagdo ou resseccao cirlrgi-
ca’.

O diagndstico da THH baseia-se na avaliagéo clinica
do paciente. Os critérios incluem a triade classica de epistaxe,
teleangiectasia e historia familiar, no entanto essa triade ndo
ocorre na totalidade dos casos. Muitos autores estabelecem
o diagnéstico de THH na presenca de pelo menos duas
manifestacdes da triade e mais algum envolvimento visceral
bem documentado.?®

Dentre os diagnésticos diferenciais podemos citar as
epistaxes secundarias a trauma, tumores, coagulopatias e
principalmente aquelas de causa desconhecida.®

O tratamento da THH é paliativo. N&do existe consenso
a respeito da melhor opcéo terapéutica. O objetivo do
tratamento é promover o controle da doenga o0 maior tempo
possivel, com o minimo de intervengdes, tentando evitar
sequelas.”

Alguns episddios de sangramento agudo podem ser
controlados por compressao manual, tamponamento nasal
anterior e/ou posterior, bem como cauterizag@es. Esta Ultima,
guando utilizada repetidas vezes, pode levar a necrose,
sinéquias e até mesmo perfuracdo septal‘**, observada no
caso relatado. Os pacientes, com o tempo, aprendem a
prevenir e tratar sua prépria epistaxe. Em geral, devem evitar
trauma digital, manter umidificacdo adequada e estar treinado
a se auto-tamponar num primeiro momento com material
absorvivel. Para sangramentos mais intensos, disp8e-se de
embolizacdo e ligadura arterial, que geralmente apresentam
bons resultados a curto prazo. Porém, estes métodos tornam-
se inefetivos a partir do momento em que a circulacao
colateral se reestabelece na mucosa nasal, 0 que geralmente
ocorre, pois a doenca apresenta carater persistente. Outras
opcdes de tratamento incluem o uso do acido aminocaproico,
terapia estrogénica, fotocoagulagcdo a laser, bem como
braquiterapia intranasal com 192 Ir.%°

A terapia estrogénica leva a metaplasia escamosa do
epitélio nasal, 0 que previne traumas locais e sangramentos,
entretanto apresenta efeitos colaterais, tais como: efeitos
feminilizantes em homens e aumento do risco de cancer
endometrial na pés-menopausa em mulheres.*?

A cauterizacdo a laser pode substituir a quimica, e
vem se mostrando efetiva da THH moderada, principalmente
guando combinada a septodermoplastia.’?

Em epistaxes severas e crbnicas sdo citados a
septodermoplastia, a técnica de Young modificada e retalhos
cutneos e miocutaneos.

A septodermoplastia é considerada padrao ouro de
tratamento, quando todas as outras formas foram inefetivas.
A técnica consiste em remogdo da mucosa do septo nasal,
sendo substituida por um fino enxerto de pele. Esse
procedimento promove melhora temporaria dos sintomas,
devido ao reaparecimento de teleangiectasias no proprio
retalho, fato observado no caso clinico descrito. O uso de
membrana amniética na cirurgia tem mostrado algum
sucesso. 21112

A técnica de Young modificada tem se mostrado
efetiva. Consiste no fechamento uni ou bilateral da cavidade
nasal, evitando a turbuléncia e o ressecamento causado pelo
constante fluxo de ar através das teleangiectasias. A
desvantagem é manter uma obstrucao nasal permanente.*?1

Outro dado importante a ser considerado é o controle
da anemia crénica.

O prognostico € bom nos casos onde se consegue 0
controle dos sangramentos, sendo a mortalidade por
complicagdes decorrentes da doenca reportada em menos
de 10% dos casos.®

COMENTARIOS FINAIS

A epistaxe decorrente da Sindrome de Rendu-Osler-
Weber, apesar de rara, deve ser lembrada, principalmente
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se 0 quadro de sangramentos for repetitivo e severo. O
diagnostico precoce faz-se necessario, viabilizando a
investigacdo de malformagBes pulmonares e do SNC
associadas, prevenindo e evitando consequiéncias dramaticas.
Além disso, sendo esta uma sindrome para a qual ainda néo
se definiu uma terapia inteiramente satisfatoria, € importante
relatar os casos encontrados, com o intuito de comparar as
manifestacdes clinicas e condutas terapéuticas, em busca
de uma melhor evolucdo e qualidade de vida para 0s
pacientes.
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